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 Όλοι οι άνθρωποι ανήκουν στο ίδιο είδος, το Ηomo sapiens, το οποίο όμως, 
παρουσιάζει τεράστια γενετική ποικιλότητα, από άτομο σε άτομο, λόγω των 
διαφορετικών αλληλομόρφων γονιδίων. Η μελέτη μας περιελάμβανε τη συλλογή, την 
απομόνωση και την ανάλυση της γενετικής σύστασης 12 δειγμάτων αίματος, από την 
περιοχή της Λάρισας, εκ των οποίων τα 10 προέρχονταν από Έλληνες πολίτες, το ένα 
κατοίκου Ιταλικής καταγωγής και το ένα από Ελληνοκύπριο πολίτη. Ο σκοπός της 
μελέτης ήταν ο προσδιορισμός και η επιβεβαίωση της εθνοφυλετικής καταγωγής των 
συμμετεχόντων, καθώς και ο ιατροδικαστικός καθορισμός των γενετικών προφίλ για 
κάθε δείγμα μέσω της ενίσχυσης οκτώ μικροδορυφορικών δεικτών και δύο 
υπερμεταβλητών περιοχών του μιτοχονδριακού DNA. 
Η ανάλυση των γενετικών δεδομένων έδειξε ότι για τα δείγματα από τον Ελληνικό 
πληθυσμό και για τους αυτοσωματικούς γενετικούς δείκτες που χρησιμοποιήθηκαν, 
ανευρέθηκαν αλληλόμορφα που συνήθως συναντώνται σε μελέτες στον Ελλαδικό 
χώρο. Μοναδική εξαίρεση ένα δείγμα, όπου αν και επρόκειτο για Έλληνα πολίτη, 
μεταξύ των αλληλομόρφων ενός εκ των γενετικών δεικτών προέκυψε ένα 
αλληλόμορφο, που συνήθως συναντάται σε μελέτες Ιταλικών πληθυσμών. 
Υποδηλώνει δηλαδή πέρα της Ελληνικής και πιθανή Ιταλική καταγωγή του 
συμμετέχοντος. Όσον αφορά το Ελληνοκυπριακό και το Ιταλικής καταγωγής δείγμα, 
ανακαλύφθηκαν αλληλόμορφα που συνήθως απαντώνται σε ερευνητικές εργασίες 
στον Ελληνοκυπριακό και Ιταλικό χώρο αντιστοίχως. Τα δείγματα του 
μιτοχονδριακού DNA, μετά την PCR ενίσχυση, εστάλησαν για αλληλούχιση αλλά για 
την πλειοψηφία των δειγμάτων μας δεν προέκυψαν δεδομένα τέτοια που θα 
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Despite the fact that all humans belong in Homo sapiens species, they are 
characterized by genetic diversity, due to the presence of different genetic alleles. In 
the current study we isolated and analyzed 12 unrelated blood samples, from the 
geographical region of Larissa, capital town of the prefecture of Thessaly, in Greece. 
Ten of them belonged to Greek citizens, one in a citizen of Italian origin and one 
derived from a Greek Cypriot. The main aim of this research was the confirmation of 
the racial origin of the participants and the determination of their forensic DNA 
profiles, as well through the PCR amlification of eight autosomal microsatellite loci, 
(commonly used by the Combined DNA Index System -CODIS of F.B.I.) and two 
hypervariable regions of the mitochondrial DNA. 
The genetic analysis of the Greek samples, for the autosomal microsatellite loci, 
revealed the commonly found alleles in the Greek region, except for one allele. 
Despite the fact that this blood sample has been obtained from a Greek citizen, these 
allele is a typical Italian population allele. This suggests possible Italian origin of the 
participant.The genetic analysis of the Greek Cypriot and the Italian blood samples, 
for the autosomal microsatellite loci, revealed again the alleles commonly found in 
Greek Cypriot and Italian regions. Mitochondrial DNA amplification products, were 
further analyzed DNA sequencing. However, obtained sequencing data were not 
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1.  ΕΙΣΑΓΩΓΗ  
1.1  Γενετικός Πολυμορφισμός στο ανθρώπινο είδος 
Όλοι οι άνθρωποι ανήκουν στο ίδιο είδος, το Ηomo sapiens, το οποίο όμως, 
παρουσιάζει τεράστια γενετική ποικιλότητα από άτομο σε άτομο. Αυτό οφείλεται στο 
ότι οι άνθρωποι μεταξύ τους έχουν διαφορετικά αλληλόμορφα γονιδίων 
(Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι διαφορές αυτές έχουν προκύψει από την εξελικτική 
διαδικασία της μετάλλαξης (mutation), της αλλαγής δηλαδή του γενετικού υλικού, 
του ανασυνδυασμού (recombination), της ανταλλαγής του γενετικού υλικού ανάμεσα 
στα χρωμοσώματα και της επιλογής (selection), της επικράτησης σ’ ένα δεδομένο 
περιβάλλον συγκεκριμένων γονοτύπων που εμφανίζουν μεγαλύτερη ικανότητα 
προσαρμογής (Russell, 2009). Όταν ένα αλληλόμορφο είναι τόσο συχνό, ώστε να 
παρατηρείται σε ποσοστό μεγαλύτερο του 1% των χρωμοσωμάτων στο γενικό 
πληθυσμό, τότε καλείται γενετικός πολυμορφισμός. Αντίθετα, τα αλληλόμορφα που 
έχουν συχνότητα εμφάνισης μικρότερη από 1%, ονομάζονται, κατά σύμβαση σπάνια 
αλληλόμορφα (Nussbaum et al,  2011). 
1.2  Γενετικοί δείκτες  
Τα τελευταία χρόνια, άρχισαν να χρησιμοποιούνται από τους ερευνητές οι γενετικοί 
δείκτες. Πολυμορφικές δηλαδή περιοχές στο DNA, οι οποίες μπορούν ν’ ανιχνευθούν 
με εργαστηριακές μεθόδους. Από την ανάλυση των γενετικών δεικτών, προκύπτει το 
γενετικό αποτύπωμα (DNA fingerprinting). Ένα χαρακτηριστικό δηλαδή προφίλ 
ζωνών DNA, που ανιχνεύεται στην ηλεκτροφόρηση και αποτελεί ένα αντικειμενικό 
εργαλείο ταυτοποίησης και διαφοροποίησης των ατόμων μεταξύ τους (Κουτίτα κ.α, 
2006). Ανάμεσα στους πρωτοπόρους ερευνητές που εκπόνησαν γενετικές μελέτες σε 
ανθρώπινους πληθυσμούς, ήταν ο καθηγητής στο πανεπιστήμιο του Stanford, στις 
Η.Π.Α. Luigi Luca Cavalli-Sforza, μαζί με τους συνεργάτες του. Από το 1950, 
χρησιμοποίησε στις έρευνές του, πολλούς κλασικούς γενετικούς δείκτες (γονίδια που 
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1.3  Κλασσικοί γενετικοί δείκτες 
Αν και όλοι οι πολυμορφισμοί είναι αποτέλεσμα διαφορών στην αλληλουχία του 
DΝΑ, ορισμένοι από αυτούς έχουν μελετηθεί βάσει της ποικιλότητας των πρωτεϊνών 
που κωδικοποιούνται από τα διαφορετικά αλληλόμορφα γονίδια. Οι πολυμορφισμοί 
αυτοί εντοπίζονται εντός της κωδικής περιοχής (coding region) γονιδίων, με 
αποτέλεσμα την παραγωγή πρωτεϊνικών  παραλλαγών, οι οποίες συνεπάγονται την 
εκδήλωση διακριτών φαινοτύπων, οδηγώντας σε γενετική ποικιλότητα (Nussbaum et 
al, 2011). Εκτιμάται ότι κάθε άτομο είναι ετερόζυγο για αλληλόμορφα που 
κωδικοποιούν διαφορετικής δομής πολυπεπτίδια, περίπου στο 20% του συνόλου των 
γενετικών του τόπων (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Ορισμένοι από τους σημαντικότερους πολυμορφικούς πρωτεϊνικούς δείκτες 
αναλύονται παρακάτω: 
α)  Οι Ομάδες Αίματος και οι πολυμορφισμοί τους 
Το Σύστημα ΑΒΟ 
Το αίμα του ανθρώπου μπορεί να ταξινομηθεί σε έναν από τους τέσσερις 
διαφορετικούς τύπους, ανάλογα με την παρουσία δύο αντιγόνων, Α και Β, στην 
επιφάνεια των ερυθροκυττάρων και την παρουσία των αντίστοιχων αντισωμάτων 
τους, αντι-Α και αντι-Β, στο πλάσμα. Οι ομάδες αίματος ΑΒΟ καθορίζονται από έναν 
γενετικό τόπο στο χρωμόσωμα 9 (Nussbaum et al, 2011). Υπάρχουν τέσσερις κύριοι 
φαινότυποι: Ο, Α, Β και ΑΒ. Τα άτομα με ομάδα αίματος Α φέρουν το αντιγόνο Α 
στα ερυθροκύτταρά τους και στον ορό τους το αντίσωμα αντι-Β, αυτά με ομάδα 
αίματος Β, το αντιγόνο Β και το αντίσωμα αντι-Α, με ομάδα αίματος ΑΒ και τα δύο 
αντιγόνα και κανένα αντίσωμα και τέλος με ομάδα αίματος Ο δεν φέρουν κανένα 
αντιγόνο, αλλά έχουν στον ορό τους ένα διασταυρούμενο αντίσωμα αντι-Α,Β. Η 
συχνότητα των αντιγόνων ΑΒ είναι διαφορετική. Για παράδειγμα στον Ελληνικό 
πληθυσμό, περίπου το 42% των Ελλήνων έχει το αντιγόνο Α (ομάδα Α), 10% το 
αντιγόνο Β (ομάδα Β), 3% και τα δύο αντιγόνα Α και Β (ομάδα ΑΒ) και το υπόλοιπο 
45% δεν έχει κανένα αντιγόνο (ομάδα Ο), (Γεωργούλης, 2001). 
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Το σύστημα Rhesus (Rh) 
Η ονομασία του προέρχεται από τους πιθήκους Rhesus, που χρησιμοποιήθηκαν στα 
πειράματα που οδήγησαν στην ανακάλυψη του συστήματος αυτού (Nussbaum et al,  
2011). Είναι το πλέον πολυμορφικό σύστημα ομάδων αίματος με 49 αντιγόνα που 
εκφράζονται μόνο στα ερυθροκύτταρα. Το σύστημα Rh ελέγχεται από δύο γονίδια 
που εντοπίζονται στην ίδια θέση στο χρωμόσωμα 1. Το γονίδιο RHD (Rhesus D) που 
κωδικοποιεί (D) ή δεν κωδικοποιεί το αντιγόνο D (d) και το γονίδιο RHCE (Rhesus 
CE) το οποίο φέρει δύο αλληλόμορφα τα οποία κωδικοποιούν τα αντιγόνα Cc και Ee. 
Το αντιγόνο D είναι το πιο σημαντικό αντιγόνο. Ο φαινότυπος D+ και D- συχνά 
αναφέρεται ως Rh+ και Rh-. Οπότε ο πληθυσμός χωρίζεται σε Rh-θετικά άτομα, που 
εκφράζουν το αντιγόνο D και σε άτομα Rh-αρνητικά, που δεν το εκφράζουν. Περίπου 
το 85% του πληθυσμού είναι Rh-θετικά άτομα (Γεωργούλης, 2001). Η συχνότητα 
των Rh-αρνητικών ατόμων ποικίλλει σημαντικά στις διάφορες πληθυσμιακές ομάδες. 
Για παράδειγμα, το 17% των λευκών και το 7% των Αφρο-Αμερικανών είναι Rh-
αρνητικοί, ενώ η αντίστοιχη συχνότητα στους Ιάπωνες είναι 0,5% (Nussbaum et al,  
2011). 
β) Ανθρώπινα Λευκοκυτταρικά Αντιγόνα (Human Leukocytes System-ΗLΑ) 
Είναι μια ομάδα τουλάχιστον 200 γονιδίων, τα οποία σε ποσοστό 40% παρουσιάζουν 
μια ανοσολογική λειτουργία (Shiina et al, 1999 ; Τριανταφυλλίδης, 2013). Εντοπίζονται 
στον μικρό βραχίονα του χρωμοσώματος 6 και διαιρούνται σε τρεις κλάσεις (Ι, II και 
III), οι οποίες διαφέρουν δομικά και λειτουργικά. (Τριανταφυλλίδης, 2013). Η τάξη I 
και II, αντιστοιχούν στα γονίδια των λευκοκυτταρικών αντιγόνων του ανθρώπου 
(ΗLΑ), τα οποία ανακαλύφθηκαν εξαιτίας του σημαντικού ρόλου που παίζουν στις 
μεταμοσχεύσεις ιστών, μεταξύ μη συγγενικών ατόμων (Nussbaum et al, 2011). Κάθε 
άνθρωπος εκφράζει έξι αλληλόμορφα ΗLΑ τάξης Ι (ένα αλληλόμορφο ΗLΑ-Α, 
ΗLΑ-Β και ΗLΑ–C από κάθε γονέα) και τουλάχιστον έξι αλληλόμορφα ΗLΑ τάξης 
II (ένα αλληλόμορφο ΗLΑ-DΡ, ΗLΑ-DQ και ΗLΑ-DR από κάθε γονέα) καθώς και 
ορισμένους συνδυασμούς αυτών ( Abbas et al, 2004). 
Με ορολογικές μεθόδους (χρήση αντισωμάτων), διαπιστώθηκε ότι τα γονίδια αυτά 
είναι εξόχως πολυμορφικά, π.χ. έχουν πιστοποιηθεί 26 διαφορετικά αλληλόμορφα 
στο γονίδιο ΗLΑ-Α, 57 στο ΗLΑ-Β, 10 στο ΗLΑ-C κοκ. Το αποτέλεσμα είναι η 
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ύπαρξη πολλών διαφορετικών γονοτύπων κάθε γονιδίου και ακόμα περισσότερων 
αλληλομόρφων. (Τριανταφυλλίδης, 2013). Σε κάθε πληθυσμιακή ομάδα, υπάρχουν 
κάποια αλληλόμορφα ΗLΑ που εμφανίζονται με μεγάλη συχνότητα, κάποια άλλα 
που είναι σπάνια και κάποια που δεν απαντώνται ποτέ. Ένα αλληλόμορφο που 
απαντάται πολύ συχνά σε έναν πληθυσμό, μπορεί να εμφανίζεται σπάνια σε έναν 
άλλο πληθυσμό (Nussbaum et al, 2011). Η ορολογική μέθοδος τυποποίησης των 
γονιδίων ΗLΑ (HLA typing)  αντικαταστάθηκε με τεχνικές βασισμένες στην 
αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης (PCR), όπως η SSOP- PCR (sequence-specific 
oligonucleotide probing-PCR), η SSP-PCR (sequence-specific primed-PCR) και η 
SBT-PCR (sequencing-based typing-PCR). Η τελευταία μέθοδος θεωρείται από τα 
περισσότερα εργαστήρια ως μέθοδος επιλογής (Γεωργούλης, 2001).  
Με τις DΝΑ μεθοδολογίες έχουν πιστοποιηθεί χιλιάδες διαφορετικά αλληλόμορφα 
για όλα τα γονίδια ΗLΑ, π.χ. έχουν ταυτοποιηθεί 1.884 διαφορετικά αλληλόμορφα 
στο γονίδιο ΗLΑ-Α και 2.490 στο ΗLΑ-Β (Shiina et al, 1999;Τριανταφυλλίδης, 
2013). Το σύστημα HLA χρησιμοποιείται σε φυλογενετικές αναλύσεις που 
συνοδεύουν μελέτες γενετικής πληθυσμών. Τα HLA αντιγόνα παρουσιάζουν 
διαφορετική συχνότητα στις διάφορες φυλές και γεωγραφικές περιοχές. Έτσι τα 
αντιγόνα Α1 και Β8 χαρακτηρίζουν συνήθως την Καυκάσια φυλή, τα αντιγόνα Αw36 
και Aw42 τους Νέγρους της Αφρικής και τους Αφροαμερικανούς και το αντιγόνο 
Bw48 τους Εσκιμώους (Γεωργούλης, 2001). 
1.4  DNA γενετικοί δείκτες  
Οι πολυμορφισμοί του DNA μπορούν να κατηγοριοποιηθούν ανάλογα με τον τρόπο 
που διαφέρει η αλληλουχία μεταξύ των διαφορετικών αλληλομόρφων. 
α) Μικροδορυφόροι-Μινιδορυφόροι 
Οι πολυμορφισμοί αυτοί είναι το αποτέλεσμα της ποικιλότητας που οφείλεται σε 
ελλείμματα ή ενθέσεις τμημάτων DΝΑ, μήκους 2 έως 100 νουκλεοτιδίων. Ο αριθμός 
τους στο γονιδίωμα εκτιμάται σε εκατοντάδες χιλιάδες (Nussbaum et al, 2011). 
Το μικροδορυφορικό DNA, που εναλλακτικά αναφέρεται και ως STRs (Short 
Tandem Repeats-Βραχείες Διαδοχικές Επαναλήψεις), αποτελεί κατηγορία γενετικών 
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δεικτών, όπου το μοτίβο της επαναλαμβανόμενης ακολουθίας DNA κυμαίνεται από 2 
μέχρι 6 ζεύγη νουκλεοτιδίων, που επαναλαμβάνονται διαδοχικά από 2 έως 100 φορές. 
Δηλαδή κάθε αλληλόμορφο ενός μικροδορυφορικού δείκτη, διαφέρει από το άλλο 
αλληλόμορφο, στον αριθμό των επαναλήψεων του βασικού μοτίβου αλληλουχίας 
DNA (Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι μικροδορυφόροι έχουν πολλαπλά αλληλόμορφα 
στον πληθυσμό, τα οποία μπορούν να προσδιοριστούν βάσει του μεγέθους του 
προϊόντος μιας PCR, με εκκινητές εκατέρωθεν του μικροδορυφόρου (Nussbaum et 
al, 2011). 
Η ονοματολογία κάθε δείκτη STR δίνει πληροφορίες για το είδος και τη θέση του 
γονιδιακού τόπου στον οποίο αναφέρεται, π.χ. η ονοματολογία D2S1328, του 
μικροδορυφορικού δείκτη που βρίσκεται σε διαγονιδιακή περιοχή του 
αυτοσωματικού χρωμοσώματος δηλώνει: το γράμμα D το DΝΑ, ο αριθμός 2 το 
δεύτερο χρωμόσωμα, το γράμμα S το δορυφορικό (satellite) DΝΑ και ο τελευταίος 
αριθμός (1328) είναι ένας αύξων αριθμός. Αν πρόκειται για μικροδορυφορικούς 
τόπους που βρίσκονται στα ιντρόνια ενός γονιδίου, όπως ο γενετικός δείκτης ΤΗ01, η 
ονομασία υποδηλώνει ότι ο αριθμητικός δείκτης βρίσκεται στο πρώτο ιντρόνιο του 
γονιδίου που κωδικοποιεί τη βιοσύνθεση του ενζύμου υδροξυλάση της τυροσίνης 
(ΤΗ). Κύριο χαρακτηριστικό των μικροδορυφορικών δεικτών είναι ο πολύ υψηλός 
ρυθμός μεταλλαξιγένεσής τους, που υπολογίζεται μεταξύ 10-3με 10-5 ανά γονιδιακό 
τόπο/γαμέτη/γενιά. (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Οι μικροδορυφορικοί δείκτες χρησιμοποιούνται κυρίως στην ιατροδικαστική και την 
εγκληματολογία (επιβεβαίωση της ταυτότητας του εγκληματία, προσδιορισμό 
πατρότητας, αναγνώριση αγνοουμένων, θυμάτων φυσικών καταστροφών, 
ατυχημάτων) στις πληθυσμιακές και φυλογενετικές μελέτες, σε αρχαιολογικές 
μελέτες καθώς και στην ιατρική διάγνωση γενετικών ανωμαλιών και ασθενειών 
(Κουτίτα κ.α., 2006). Στην εγκληματολογία, το Ομοσπονδιακό Γραφείο Ερευνών 
(F.B.I, Federal Bureau of Investigation) των ΗΠΑ χρησιμοποίησε για πρώτη φορά 
γενετικούς τόπους STR το 1988. Μέχρι το 1997 είχε επιλέξει για τις έρευνές του μια 
ομάδα από 13 «βασικούς» γενετικούς τόπους STR (πίνακας 1.1). Οι συγκεκριμένοι 
γενετικοί τόποι STR εντοπίζονται σε 12 αυτοσωμικά χρωμοσώματα και ο αριθμός 
των επαναλήψεών τους ποικίλλει από 5 έως πάνω από 30. Σε συνδυασμό με αυτούς 
τους γενετικούς τόπους, προσδιορίζονται επίσης τα αλληλόμορφα του γονιδίου της 
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αμελογενίνης (μιας πρωτεΐνης του σμάλτου των δοντιών), το οποίο εντοπίζεται στα 
φυλετικά χρωμοσώματα (εικ. 1.1) (Watson et al, 2007). 
 












Εικ. 1.1: Οι χρωμοσωμικές θέσεις των 13 γενετικών τόπων που χρησιμοποιεί το F.B.I  
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Το μινιδορυφορικό DNA αποτελείται από επαναλαμβανόμενες αλληλουχίες DNA, 
με μήκος 7 έως 100 ζευγάρια βάσεων (bp), οι οποίες επαναλαμβάνονται διαδοχικά 
από δυο μέχρι εκατοντάδες φορές (Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι πολυμορφισμοί αυτοί 
χαρακτηρίζονται από την ύπαρξη πολλαπλών αλληλομόρφων, τα οποία διαφέρουν 
μεταξύ τους ως προς τον αριθμό των επαναλαμβανόμενων εν σειρά αντιγράφων του 
μινιδορυφόρου και συχνά αναφέρονται ως πολυμορφισμοί ποικίλου αριθμού εν σειρά 
επαναλήψεων (Variable Number Tandem Repeats, VNTRs). Οι πιο πληροφοριακοί 
δείκτες έχουν αρκετές δεκάδες ή και περισσότερα αλληλόμορφα και κατά συνέπεια 
είναι απίθανο δύο μη συγγενικά άτομα να έχουν τα ίδια αλληλόμορφα (Nussbaum et 
al, 2011). Οι περιοχές αυτές μεταλλάσσονται με πολύ υψηλό ρυθμό, από 0,5%-20%, 
ανά γονιδιακό τόπο/γαμέτη/γενιά. (Jeffreys et al, 1988;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Οι γενετικοί τόποι STR του χρωμοσώματος Υ. Το χρωμόσωμα Υ ανήκει στην 
ομάδα των μικρών ακροκεντρικών χρωμοσωμάτων. Αποτελείται από 58 εκατομμύρια 
ζεύγη βάσεων και περιλαμβάνει περίπου 70-100 γονίδια. Είναι απλοειδές, με 
εξαίρεση την περιοχή ομολογίας με το χρωμόσωμα Χ. Οι ομόλογες περιοχές έχουν 
συνολικό μέγεθος μόλις 3Mb. Αποτέλεσμα αυτού, είναι ν’ ανασυνδυάζονται σε μικρό 
βαθμό μεταξύ τους κατά τη διάρκεια της μείωσης (Δεληγιαννίδης, 2007). Όπως το 
μιτοχονδριακό DΝΑ κληρονομείται από τη μητρική γενεαλογία, έτσι και το 
χρωμόσωμα Υ κληρονομείται από την πατρική γενεαλογία. Επομένως, όλα τα 
αρσενικά άτομα της ίδιας πατρικής γενεαλογίας, έχουν το ίδιο χρωμόσωμα Υ. Αυτό 
το χαρακτηριστικό πρότυπο κληρονόμησης, καθιστά το χρωμόσωμα Υ ιδιαίτερα 
δημοφιλές για τον προσδιορισμό της καταγωγής αρσενικών ατόμων σε μελέτες 
γενεαλογίας (Watson et al, 2007). 
Το 1992 οι Rower και Εpplen ανακάλυψαν τον πρώτο μικροδορυφορικό δείκτη στο 
χρωμόσωμα Υ και τον ονόμασαν Υ-27Η39. Ο δείκτης αυτός αργότερα 
μετονομάστηκε σε DYS19. (Δεληγιαννίδης, 2007). Στο χρωμόσωμα Υ, ένας 
μικροδορυφορικός δείκτης συμβολίζεται ως DYS (DΝΑ Υ-chromosome Segment 
number) και ακολουθεί ένας αριθμός, π.χ. DYS1 (εικ. 1.2) (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
 
Institutional Repository - Library & Information Centre - University of Thessaly










Εικ. 1.2: Χρωμοσωμικές θέσεις των μικροδορυφορικών δείκτων Y-STRs  
Απλοομάδες του φυλετικού χρωμοσώματος Υ. Όπως ειπώθηκε το χρωμόσωμα Υ 
κληρονομείται απαράλλακτο από πατέρα σε γιο και στην πράξη όλοι οι συγγενείς 
άνδρες θα φέρανε το ίδιο χρωμόσωμα Υ, αν δεν συνέβαιναν μεταλλάξεις. Οπότε, αν 
συμβεί μια μετάλλαξη και δημιουργηθεί ένας απλός νουκλεοτιδικός πολυμορφισμός 
(SΝΡ) στο DΝΑ του χρωμοσώματος Υ, όλοι οι άνδρες απόγονοι αυτού του άνδρα θα 
έχουν την ίδια μοναδική αλληλουχία νουκλεοτιδίων με τη μετάλλαξη και θα ανήκουν 
στην ίδια απλοομάδα του χρωμοσώματος Υ. Σε άλλη απλοομάδα θα ανήκουν οι 
άνδρες που φέρουν την αρχική ακολουθία DΝΑ. Αρχικά η επιστημονική κοινότητα 
χρησιμοποιούσε διαφορετικά συστήματα για τον την ονοματολογία των απλοομάδων. 
Το 2002 όμως, ομάδα επιστημόνων μελέτης του χρωμοσώματος Υ έθεσε σαφείς 
κανόνες ονοματολογίας των απλοομάδων του χρωμοσώματος Υ (The Y chromosome 
consortium, 2002;Τριανταφυλλίδης, 2013). Η ονοματολογία βασίστηκε στη μελέτη 
243 απλών νουκλεοτιδικών πολυμορφισμών (SΝΡs) και καθορίστηκαν 153 
απλοομάδες. Οι επιστήμονες θεώρησαν ότι 18 από αυτές είναι οι κύριες και 
συχνότερες απλοομάδες στο χρωμόσωμα Υ και συμβολίστηκαν με τα αρχικά 
κεφαλαία γράμματα του λατινικού αλφαβήτου, π.χ. Α, Β, C, D, Ε, F, G, Η, I, J, K L, 
Μ, Ν, Ο, Ρ, Qκαι R (Τριανταφυλλίδης, 2013). Το 2008, διακρίθηκαν 311 
απλοομάδες στο χρωμόσωμα Υ και πλέον θεωρούνται 20 και όχι 18 οι κύριες 
απλοομάδες στο χρωμόσωμα Υ. Αυτές συμβολίζονται με τα γράμματα Α, Β, C, D, Ε, 
F, G, Η, I, J, K L, Μ, Ν, Ο, Ρ, Q, R, S και T (Karafet et al, 2008;Τριανταφυλλίδης, 
2013). 
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 Με τις απλοομάδες του χρωμοσώματος Υ, οι γενετιστές αναζητούν τον γεννήτορα 
όλων των ανθρώπων. Η DΝΑ ακολουθία του χρωμοσώματος Υ του τελευταίου, ήταν 
αυτή από την οποία προήλθαν με διαδοχικές μεταλλάξεις, το σύνολο των 
αλληλουχιών του χρωμοσώματος Υ, που εντοπίζονται σήμερα στους ανθρώπινους 
πληθυσμούς. Το γενεαλογικό δέντρο της ανθρωπότητας μπορεί ν’ αναχθεί στον πιο 
πρόσφατο προγονικό άνδρα που έζησε στην Αφρική πριν 200.000 χρόνια (Cruciani 
et al, 2011;Τριανταφυλλίδης, 2013). Το χρωμόσωμα Υ με τη συγκεκριμένη γενετική 
σύσταση, βρίσκεται στη ρίζα του φυλογενετικού δένδρου του χρωμοσώματος Υ, έχει 
απλοομάδα Α και ονομάστηκε απλοομάδα του Αδάμ (εικ. 1.3) Αυτό δεν σημαίνει ότι 
ο πρώτος ανθρώπινος πληθυσμός που έζησε στην Αφρική πριν από 200.000 χρόνια  
αποτελείτο από ένα μόνο άτομο. Είχε 2000-3000 μέλη περίπου, από τα οποία 1000-
1500 ήταν άντρες, που είχαν ταυτόσημο DΝΑ και το κληρονόμησαν στους γιους 
τους. Τέλος, μπορεί να υπήρχαν και άνδρες με άλλες ακολουθίες του χρωμοσώματος 









Εικ. 1.3: Φυλογενετικό δέντρο στο οποίο παρουσιάζονται οι 20 συχνότερες απλοομάδες του 
χρωμοσώματος Υ, μετά από τροποποίηση από Chiaroni. (Chiaroni et al, 2009) 
β) Απλοί νουκλεοτιδικοί πολυμορφισμοί (SΝΡs). Οι πολυμορφισμοί αυτοί αφορούν 
την αλλαγή μιας μόνο βάσης σε καθορισμένη θέση στην ακολουθία του DNA. Οι 
απλοί νουκλεοτιδικοί πολυμορφικοί δείκτες ονομάζονται με ένα κωδικό γράμμα και 
έναν αριθμό, π.χ. Μ 173. Το γράμμα δείχνει το εργαστήριο ή την ερευνητική ομάδα 
που ανακάλυψε τον συγκεκριμένο SΝΡ. Ο αριθμός δείχνει τη σειρά με την οποία 
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ανακαλύφθηκε. Υπολογίζεται ότι βρίσκεται ένας απλός νουκλεοτιδικός 
πολυμορφισμός κάθε 100-300 ζευγάρια βάσεων (Τριανταφυλλίδης, 2013). Δηλαδή 
μεταξύ δύο διαφορετικών γονιδιωμάτων, υπάρχουν κατά μέσον όρο 3.000.000 
διαφορές. Ο συνολικός αριθμός των SΝΡs μεταξύ όλων των ανθρώπων εκτιμάται ότι 
ξεπερνά τα 10.000.0000, αν και αυτός ο αριθμός αποτελεί πιθανότατα υποεκτίμηση 
καθώς δεν είναι ακόμη διαθέσιμος ο πλήρης κατάλογος των παραλλαγών, ιδιαίτερα 
των σπάνιων, όλων των πληθυσμιακών ομάδων της υφηλίου (Nussbaum et al, 2011). 
γ) Δείκτες του μιτοχονδριακού DΝΑ. Τα μιτοχόνδρια, τα μικρά κυτταροπλασματικά 
οργανίδια του κυττάρου με ρόλο στην παραγωγή και τροφοδότηση του κυττάρου με 
ενέργεια, περιέχουν το δικό τους αυτόνομο γενετικό υλικό. Αυτό είναι απλοειδές, 
μικρό, δίκλωνο, κυκλικό μόριο DΝΑ και αναφέρεται ως μιτοχονδριακό DΝΑ-
mtDΝΑ (εικ. 1.4). Σε κάθε κύτταρο υπάρχουν πολλά μιτοχόνδρια και σε κάθε 
οργανίδιο πολλά μόρια mtDΝΑ (από 40-100). Το mtDΝΑ αποτελεί το 1% περίπου 
του συνολικού DΝΑ ενός ανθρώπινου κυττάρου (Τριανταφυλλίδης, 2013). Φαίνεται 
ότι προέκυψε εξελικτικά από την ενδοσυμβίωση κάποιου προγονικού ευκαρυωτικού 
κυττάρου με ένα προκαρυωτικό φωτοσυνθετικό κυττάρο (κυανοφύκος ή 
βακτήριο)(Δεληγιαννίδης, 2007).  








 Εικ. 1.4: Μιτοχονδριακό DNA 
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Το κυτταρόπλασμα των ωαρίων διαθέτει χιλιάδες μιτοχόνδρια, ενώ το 
σπερματοζωάριο διαθέτει ελάχιστα μιτοχόνδρια. Επειδή κατά τη γονιμοποίηση, μόνο 
η κεφαλή του σπερματοζωαρίου με το πυρηνικό DΝΑ εισχωρεί στο ωάριο, ενώ η 
ουρά όχι, το γονιμοποιημένο ωάριο περιέχει πυρηνικό DΝΑ και από τους δυο γονείς, 
αλλά μιτοχονδριακό μόνο από τη μητέρα. Δηλαδή, τα μιτοχόνδρια και το mtDΝΑ 
μεταβιβάζονται αποκλειστικά από τη μητέρα στα παιδιά της. (Τριανταφυλλίδης, 
2013) Το ανθρώπινο mtDΝΑ αποτελείται από 16.569 ζεύγη βάσεων. Η πλήρης 
αλληλουχία του, (Cambridge Reference Sequence-C.R.S), έγινε γνωστή το 1981 από 
τον Anderson και τους συνεργάτες του (Anderson et al, 1981). Περιέχει 37 γονίδια 
αρκετά συντηρημένα που είναι υπεύθυνα για την κωδικοποίηση πρωτεϊνών, καθώς 
και RΝΑ. Συγκεκριμένα, τα 13 μεταφράζονται σε πολυπεπτιδικές αλυσίδες, τα 2 για 
ριβοσωμικά RNA (12S και 16SRNA) και 22 για μεταφορικά RNA (tRNA) 
(Δεληγιαννίδης, 2007).  
Επίσης υπάρχει και μια περιοχή μήκους 1.200 ζευγαριών βάσεων (bp), στην οποία 
εντοπίζονται οι θέσεις για την έναρξη αντιγραφής του μιτοχονδριακού DΝΑ και της 
μεταγραφής του σε RΝΑ. Η περιοχή αυτή ονομάζεται περιοχή ελέγχου ή βρόχος 
εκτόπισης ή βρόχος D (D-lοοp). Ονομάστηκε έτσι λόγω της χαρακτηριστικής δομής 
που σχηματίζει κατά την έναρξη της αντιγραφής (Τριανταφυλλίδης, 2013). Μέσα στο 
βρόχο D εντοπίζονται δυο μη κωδικοποιούσες υπερπολυμορφικές περιοχές ή 
υπερμεταβλητές αλληλουχίες, που ονομάστηκαν ΗVR-Ι και ΗVR-ΙΙ (Ηypervariable 
Regions Ι & ΙΙ) με μήκος 342 και 268 bp αντίστοιχα. Αν και μεταξύ μη συγγενικών 
ατόμων στο DΝΑ του πυρήνα εντοπίζεται κατά μέσον όρο μια διαφορά κάθε 1000 
νουκλεοτίδια, στα 610 νουκλεοτίδια των ΗVR-Ι και ΗVR-ΙΙ εντοπίζονται κατά μέσον 
όρο 7-14 διαφορές. Οι παραλλαγές των ΗVR-Ι και ΗVR-ΙΙ αποτελούν 
μονονουκλεοτιδικούς πολυμορφισμούς (Single Nucleotide Polymorphisms-SNPs) 
(Watson et al, 2007). 
Αριθμός και ονοματολογία των μιτοχονδριακών απλοομάδων. Η αλληλουχία των 
16.569 ζευγών βάσεων του μιτοχονδριακού γονιδιώματος του ανθρώπου, που είναι 
γνωστή ως Cambridge Reference Sequence (C.R.S), αποτελεί την πρότυπη 
αλληλουχία αναφοράς με την οποία συγκρίνονται όλες οι αλληλουχίες ανθρώπινου 
μιτοχονδριακού DΝΑ (Anderson et al, 1981). Ο συνδυασμός συγκεκριμένων 
μεταλλάξεων σημείου (σε ένα νουκλεοτίδιο) σε σχέση με την πρότυπη ακολουθία 
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DΝΑ, οδήγησε στη δημιουργία απλοομάδων του μιτοχονδριακού DΝΑ. Έχουν 
αναγνωριστεί 33 βασικές απλοομάδες του μιτοχονδριακού DΝΑ που χαρακτηρίζο-
νται με κεφαλαία γράμματα του λατινικού αλφαβήτου: Α, Β, C, D, Ε, F, G, Η, HV, I, 
J, K L0, L1, L2, L3, L4, L5, L6, Μ, Ν, Ο, Ρ, Q, R, S, T, U, V, W, Y, και Ζ. 
(Τριανταφυλλίδης, 2013).  
Οι ερευνητές υποστηρίζουν την καταγωγή του σύγχρονου ανθρώπου από την Αφρική 
με βάση τον πολυμορφισμό της αλληλουχίας του μιτοχονδριακού DΝΑ. Μελετώντας 
τη γενετική σύσταση χιλιάδων ατόμων διαπιστώθηκε ότι οι κάτοικοι της Αφρικής 
παρουσιάζουν μεγαλύτερο βαθμό γενετικής ποικιλομορφίας. Επιπλέον, επειδή στους 
πληθυσμούς της Αφρικής, εμφανίζονται όλες οι παραλλαγές του mtDNA, αυτοί 
τοποθετούνται σε όλους τους κλάδους του φυλογενετικού δέντρου, ενώ στους εκτός 
Αφρικής κατοίκους, εμφανίζεται ένα μόνο μέρος των παραλλαγών και τοποθετούνται 
μόνο σ’ έναν κύριο κλάδο. Η αρχική διαφοροποίηση του σημερινού μιτοχονδριακού 
γονιδιακού αποθέματος συνέβη στην Αφρική και αργότερα μερικές, όχι όμως όλες, οι 
γενεαλογικές γραμμές, πήραν μέρος στον εποικισμό του υπόλοιπου κόσμου 
(Τριανταφυλλίδης, 2013). Με βάση όλα τα παραπάνω προέκυψε η θεωρία ότι το 
μιτοχονδριακό απόθεμα του ανθρωπίνου είδους, προέρχεται από μια κοινή πρόγονο, 
που ονομάστηκε «Μιτοχονδριακή Εύα» και έζησε στην Αφρική πριν από 200.000 
χρόνια περίπου (Δεληγιαννίδης, 2007;Cann et al, 1987).  
Το mtDNA των σύγχρονων ανθρώπων θεωρείται ότι προήλθε από αυτή τη γυναίκα 
και φέρει την απλοομάδα L(εικ. 1.5). Τα 200.000 χρόνια δεν είναι η πραγματική 
ηλικία γέννησης της «Εύας» αλλά η ηλικία της mtDNA απλοομάδας L, που 
υπολογίζεται από τις μεταλλάξεις που βρέθηκαν στο ανθρώπινο γονιδίωμα. 
Επομένως η ιστορία προέλευσης της «Εύας», άρα και του ανθρώπου, μπορεί να είναι 
λίγο μεγαλύτερη. Τέλος, ο αρχικός ανθρώπινος πληθυσμός πριν από 200.000 χρόνια 
δεν αποτελείτο μόνο από την «Εύα». Ασφαλώς υπήρχαν και άλλες γυναίκες που 
ζούσαν ταυτόχρονα με την «Εύα», αλλά το μιτοχονδριακό τους DNA είτε δεν 
κληρονομήθηκε, είτε εξαλείφθηκε με το πέρασμα του χρόνου, ή αν επιβίωσε σε 
ελάχιστους πληθυσμούς δεν έχει ανιχνευθεί (Τριανταφυλλίδης K, 2013). 
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Εικ. 1.5: Φυλογενετικό δέντρο 32 μιτοχονδριακών απλοομάδων, μετά από τροποποίηση από Van 
Oven and Kayser (Van Oven et al, 2009) 
 
1.5  Τεχνικές ανάλυσης των DΝΑ γενετικών δεικτών 
α) Restriction Fragment Length Polymprphism (RFLP) 
Η μέθοδος βασίζεται στην ενίσχυση συγκεκριμένης αλληλουχίας DΝΑ, μέσω της 
αλυσιδωτής αντίδρασης πολυμεράσης (PCR) και στην εν συνεχεία πέψη του 
προϊόντος ενίσχυσης με συγκεκριμένα ένζυμα περιορισμού, Έτσι, ανάλογα με την 
ακολουθία DΝΑ, προκύπτει διαφορετικός αριθμός και μέγεθος τμημάτων DΝΑ. 
Κατόπιν, με ηλεκτροφόρηση σε κατάλληλα πηκτώματα αγαρόζης ή 
πολυακρυλαμιδίου ακολουθεί ταυτοποίηση του γονοτύπου (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Από την ενζυμική πέψη τα θραύσματα που προκύπτουν, αποκαλύπτουν τυχόν 
μεταλλάξεις, πολλές φορές σημειακές, που οδηγούν σε αλλαγές των θέσεων κοπής 
των ενζύμων περιορισμού. Χρησιμοποιείται σε ιατροδικαστικές μελέτες, στον 
προσδιορισμό πατρότητας και σε φυλογενετικές μελέτες με μιτοχονδριακό DΝΑ 
(Κουτίτα κ.α., 2006). 
β) Αλυσιδωτή Αντίδραση Πολυμεράσης (Polymerase Chain Reaction-PCR) 
Οι γενετικοί τόποι STR, πολλαπλασιάζονται με αντιδράσεις PCR πολλαπλών 
εκκινητών. Για το σκοπό αυτό χρησιμοποιούνται ζεύγη εκκινητών που υβριδοποιούν 
εκατέρωθεν των επαναλήψεων. Σε κάθε ζεύγος ο ένας εκκινητής είναι σεσημασμένος 
με μία από τις τέσσερις φθορίζουσες ομάδες που χρησιμοποιούνται και κατά την 
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αλληλούχιση του DΝΑ. Μετά την ολοκλήρωση της αντίδρασης, τα προϊόντα 
αναλύονται με ηλεκτροφόρηση σε συσκευές όμοιες με αυτές που χρησιμοποιούνται 
και στην αλληλούχιση του DΝΑ. Η ανίχνευση τους γίνεται με τη βοήθεια laser και τα 
δεδομένα με τη χρήση κατάλληλου λογισμικού, αποτυπώνονται σε πίνακες και 
γραφικές παραστάσεις; Έτσι προσδιορίζεται το μήκος των προϊόντων κάθε 
αντιδράσης PCR, καθώς και η φθορίζουσα ομάδα που φέρουν (Watson et al, 2007). 
Ο μικροδορυφόρος που περιέχει περισσότερες φορές τη μονάδα επανάληψης, δίνει 
μεγαλύτερο προϊόν από εκείνον που έχει λιγότερες επαναλήψεις (Κουτίτα κ.α., 
2006). 
Στο εμπόριο διατίθενται σετ αντιδραστηρίων (kit) τα οποία επιτρέπουν τη 
γονοτύπηση των 13 γενετικών τόπων STR που χρησιμοποιεί και το F.Β.Ι, του 
γονιδίου της αμελογενίνης, καθώς και δύο επιπλέον γενετικών τόπων STR που 
χρησιμοποιούνται από τις διωκτικές αρχές στο Ηνωμένο Βασίλειο (εικ. 1.6). 
Επιπλέον, υπάρχουν «κλίμακες αλληλομόρφων» (allelic ladders), οι οποίες 








Εικ. 1.6: Ανάλυση των γενετικών τόπων STR που χρησιμοποιεί το FBI με τη χρήση του σετ 
αντιδραστηρίων PowerPlex 16, το οποίο κατασκευάζεται από την εταιρεία Promega Inc. 
Μία κλίμακα αλληλομόρφων περιέχει τα τμήματα που προκύπτουν με PCR από τα 
συνηθέστερα αλληλόμορφα ενός γενετικού τόπου (εικ. 1.7). Λόγω του 
πολλαπλασιασμού με PCR, ενδέχεται να προκύψουν παραπλανητικά αποτελέσματα 
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(artifacts) τα οποία είναι πιθανό να περιπλέξουν την ανάλυση. Κατά την αντιγραφή 
μιας επαναλαμβανόμενης αλληλουχίας από την DΝΑ πολυμεράση, ορισμένες φορές 
η πολυμεράση ολισθαίνει είτε στην προπορευόμενη είτε στην καθυστερημένη 
αλυσίδα του DΝΑ, με αποτέλεσμα τη μείωση ή την αύξηση αντιστοίχως, του μήκους 
του DNA κατά μία επανάληψη. Αυτή είναι η βασική πηγή πολυμορφισμών των 
μικροδορυφορικών περιοχών. Όταν, όμως, κάτι τέτοιο συμβεί κατά τη διάρκεια της 
PCR ενίσχυσης από την Taq πολυμεράση, οδηγεί στην παραγωγή παραπροϊόντων. Τα 
παραπροϊόντα αυτά παράγονται σε ποσοστό το οποίο κυμαίνεται από 2% έως και 
15% του πραγματικού προϊόντος και εμφανίζονται ως μικρές κορυφές, που 
εντοπίζονται εκατέρωθεν της κύριας κορυφής, η οποία αντιστοιχεί στο πραγματικό 
προϊόν (εικ. 1.8).  Συνήθως, οι μικρές κορυφές αγνοούνται αν είναι μικρότερες από το 












Εικ. 1.7: Κλίμακα αλληλομόρφων που παρέχεται μαζί με το σετ αντιδραστηρίων Profiler Plus, το 
οποίο κατασκευάζεται από την εταιρεία Applied Biosystems. 
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Εικ. 1.8: Κορυφές διαρροής κατά την ανάλυση των STRs 
γ) Μικροσυστοιχίες Ολιγονουκλεοτιδίων (Oligonucleotide Microarrays) 
Μια μικροσυστοιχία DΝΑ είναι μια διάταξη χιλιάδων καθορισμένων μορίων DΝΑ, 
καθηλωμένων σε θέσεις με συγκεκριμένες συντεταγμένες πάνω σε μια επιφάνεια π.χ. 
γυαλί, οι οποίες ονομάζονται κηλίδες (spots). Κατά σύμβαση τα καθηλωμένα μόρια 
DΝΑ καλούνται ανιχνευτές (probes) και το εξεταζόμενο δείγμα καλείται στόχος 
(target) (Patrinos et al, 2008;Mullis et al, 1986). Η ανάλυση των SΝΡs, σήμερα 
γίνεται με μικροσυστοιχίες ολιγονουκλεοτιδίων (oligonucleotide microarrays), ή 
αλλιώς DNA chips ή biochips. Το μέγεθος των ακινητοποιημένων 
ολιγονουκλεοτιδίων είναι 10-60 βάσεις. Στην επιφάνεια της μικροσυστοιχίας 
μπορούν να τοποθετηθούν περισσότερα από 400.000 μόρια σε 1.28 cm2. Για την 
κατασκευή των μικροσυστοιχιών αξιοποιούνται πληροφορίες από σχετικές βάσεις 
δεδομένων, διότι είναι απαραίτητη η γνώση της αλληλουχίας του DΝΑ. Έχουν υψηλό 
κόστος κατασκευής, κυκλοφορούν στο εμπόριο αν και η διαθεσιμότητά τους είναι 
περιορισμένη ακόμη (Κουτίτα κ.α., 2006).  
Πάνω στην στερεή επιφάνεια του DΝΑ chip τοποθετείται λοιπόν το υπό εξέταση 
μονόκλωνο DΝΑ, το οποίο είναι σεσημασμένο με κατάλληλη χρωστική. Το DΝΑ 
υβριδίζεται με τις ακολουθίες που αντιστοιχούν στα SΝΡs που περιέχει και το DΝΑ 
chip σαρώνεται με ακτίνα laser, δίνοντας οπτικό σήμα, που αναλύεται αυτόματα σε 
ηλεκτρονικό υπολογιστή, με τη βοήθεια κατάλληλων λογισμικών. Υπάρχει 
δυνατότητα να ανιχνευτούν έως και 500.000 SΝΡs ταυτόχρονα (Τριανταφυλλίδης, 
2013). 
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δ) Αλληλούχιση (DNA Sequencing) 
Η δυνατότητα ανάλυσης της αλληλουχίας DΝΑ επιτρέπει τον προσδιορισμό 
μεταλλάξεων στο DΝΑ, καθώς επίσης άμεση ποιοτική καταγραφή του μεγέθους των 
γενετικών πολυμορφισμών. Προσδιορίζει επίσης τη σειρά όλων των νουκλεοτιδίων 
μιας συγκεκριμένης αλληλουχίας DΝΑ (Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι πολυμορφισμοί 
π.χ. των περιοχών ΗVR-Ι και ΗVR-ΙΙ στο μιτοχονδριακό DΝΑ και των STRs, 
αναλύονται με αλληλούχιση. Επειδή οι υπερμεταβλητές περιοχές έχουν μικρό μήκος, 
είναι σχετικά εύκολη η αλληλούχισή τους, αφού προηγουμένως πολλαπλασιαστούν 
με PCR (Watson et al, 2007). 
Μέχρι πρότινος χρησιμοποιούνταν κατά κόρον η μέθοδος Μaxam-Gilbert και η 
μέθοδος Sanger. Τα τελευταία χρόνια όμως, για την αλληλούχιση του DΝΑ, έχουν 
αναπτυχθεί αυτοματοποιημένα συστήματα, με υψηλή ταχύτητα και αποδοτικότητα, 
και χαμηλότερο κόστος. Η διαδικασία έχει απλουστευθεί, διότι το κάθε 
διδεοξυνουκλεοτίδιο ddΝΤΡ (Α, Τ, G, C) σημαίνεται με διαφορετικό χρώμα και η 
αντίδραση περιέχει, εκτός από τα κανονικά νουκλεοτίδια, μίγμα και των τεσσάρων 
σεσημασμένων ddΝΤΡs (Κουτίτα κ.α., 2006). Κατά την ηλεκτροφόρηση, ειδικός 
οδηγός ακτίνων λέιζερ, αναγνωρίζει τα σεσημασμένα με φθορίζουσα χρωστική 
ddΝΤΡs και καταγράφει καμπύλες οπτικής απορρόφησης, με τη βοήθεια 
ηλεκτρονικού υπολογιστή. Το αποτέλεσμα παρέχεται άμεσα για το κάθε δείγμα με τη 
μορφή πολύχρωμων καμπυλών (Δεληγιαννίδης, 2007).  
1.6  Βάσεις δεδομένων προφίλ DNA 
Τα συνεχώς αυξανόμενα αποτελέσματα γενετικών μελετών για πολυμορφικούς 
γενετικούς δείκτες, έκανε επιτακτική την ανάγκη για οργάνωση και αρχειοθέτηση 
όλων αυτών των δεδομένων, ώστε να διευκολυνθεί η πρόσβαση των ερευνητών σε 
αυτά.  
Έτσι προέκυψαν βάσεις δεδομένων, όπως αυτή του πανεπιστημίου του Yale, που 
ονομάζεται AL.FRE.D (Allelle Frequency Database) και περιλαμβάνει πληροφορίες 
για 663.887 αυτοσωματικούς γενετικούς δείκτες. Για καθέναν από αυτούς αναφέρεται 
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η θέση του στο χρωμόσωμα, ο αριθμός των διαφορετικών αλληλομόρφων του και οι 
συχνότητες αυτών των αλληλομόρφων για 721 πληθυσμούς της γης σε 37.064.633 
πίνακες συχνοτήτων, συμπεριλαμβανομένου των βιβλιογραφικών αναφορών τους 
(http://alfred.med.yale.edu.) Επίσης υπάρχει η βάση δεδομένων για 
μικροδορυφορικούς δείκτες STRBASE, του Εθνικού Ινστιτούτου Τυποποίησης και 
Τεχνολογίας (National Institute of Standards and Technology)των Η.Π.Α. Για κάθε 
αυτοσωματικό μικροδορυφορικό δείκτη, παρέχονται ομοίως πληροφορίες για την 
χρωμοσωμική του τοποθέτηση, αλληλόμορφα που τον συνιστούν, τα ζεύγη των 
εκκινητών που απαιτούνται για την ενίσχυσή του, καθώς και το αναμενόμενο μέγεθος 
του προϊόντος της PCR, ανάλογα με το χρησιμοποιηθέν έτοιμο σκεύασμα 
ενίσχυσης(http://www.cstl.nist.gov/strbase/kits/PowerPlex16.htm). 
Ειδικά όμως για τους μικροδορυφορικούς δείκτες του χρωμοσώματος Υ (Y-STRs) 
υπάρχει η βάση δεδομένων Y Chromosome Haplotype Reference Database (YHRD) 
που περιλαμβάνει έναν μεγάλο αριθμό απλοομάδων που προκύπτουν από την 
ανάλυση 7, 9, 11, 12, 17 και 23 γενετικών δεικτών στο χρωμόσωμα Y. Ενδεικτικά, 
μόνο από την ανάλυση των 7 δεικτών (DYS19, DYS389I, DYS389II, DYS390, 
DYS391, DYS392, DYS393) προκύπτουν τελικά 126.931 απλοομάδες 
(http://www.yhrd.org/index.html). Υπάρχει επίσης η βάση δεδομένων των Η.Π.Α. 
U.S. Consolidated Y-STR Database που περιέχει απλοομάδες από 11, 12, 17 και 23 
δείκτες. Από την ανάλυση των 11 δεικτών (DYS19, DYS385a/b, DYS389I, 
DYS389II, DYS390, DYS391, DYS392, DYS393, DYS438, DYS439) προκύπτουν 
32.972 απλοομάδες ( http://www.usystrdatabase.org/). Ομοίως με τους 
αυτοσωμικούς μικροδορυφορικούς δείκτες, υπάρχει η βάση δεδομένων για 
μικροδορυφορικούς δείκτες του χρωμοσώματος Υ, του Εθνικού Ινστιτούτου 
Τυποποίησης και Τεχνολογίας (National Institute of Standards and Technology) των Η.Π.Α. η 
YSTRBASE, με ανάλογες πληροφορίες(http://www.cstl.nist.gov/strbase/y_strs.htm). 
Για το μιτοχονδριακό DNA, υπάρχει η βάση δεδομένων MITOMAP που 
περιλαμβάνει δεδομένα που αφορούν στο ανθρώπινο μιτοχονδριακό γονιδίωμα, τους 
πολυμορφισμούς και τις μεταλλάξεις αυτού (www.mitomap.gr). Επίσης για τις 
υπερμεταβλητές περιοχές Ι και ΙΙ (HVRΙ και HVRΙΙ), υπάρχει η βάση δεδομένων 
HvrBase, που περιέχει 13.873 αλληλουχίες της υπερμεταβλητής περιοχής Ι (HVRΙ) 
και 4.940 αλληλουχίες της υπερμεταβλητής περιοχής ΙΙ (HVRΙΙ), καθώς και  1376 
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πλήρη μιτοχονδριακά γονιδιώματα (http://www.hvrbase.org). Όλες οι προαναφερθείσες 
τράπεζες πληροφοριών, στηρίζονται σε αποτελέσματα πληθυσμιακών μελετών και τα 
δεδομένα που περιλαμβάνουν προέρχονται από εργασίες κατατεθειμένες σ’ 
επιστημονικά περιοδικά. Επίσης είναι όλες στη διάθεση των ερευνητών δωρεάν, 
προκειμένου κάποια αποτελέσματα να χρησιμοποιηθούν σε πληθυσμιακές αναλύσεις 
και συγκρίσεις. Μάλιστα, σε καθεμία από αυτές, προσφέρονται εκατοντάδες 
βιβλιογραφικές αναφορές ώστε να είναι δυνατός ο έλεγχος της αξιοπιστίας κάθε 
πληροφορίας που περιέχεται στη βάση δεδομένων (Δεληγιαννίδης, 2007).  
Έχουν αναπτυχθεί επίσης τράπεζες δεδομένων για ιατροδικαστικές υποθέσεις. 
Συγκεκριμένα, στις Η.Π.Α. το σύστημα που χρησιμοποιείται από το F.Β.Ι ονομάζεται 
Συνδυασμένο  Ευρετήριο Δεδομένων Ανάλυσης DNA (CODIS, Combined DNA 
Index System) και περιέχει 3.275.000 προφίλ καταδικασθέντων πολιτών για τους 13 
γενετικούς δείκτες του CODIS. Το CODIS περιέχει πέντε επιμέρους βάσεις 
δεδομένων με προφίλ DNA. Στην πρώτη έχουν καταχωριστεί τα προφίλ εγκληματιών 
που έχουν καταδικαστεί. Στη δεύτερη αποθηκεύονται προφίλ δειγμάτων DNA που 
έχουν απομονωθεί από στοιχεία που βρέθηκαν σε σκηνές εγκλήματος. Η τρίτη βάση 
δεδομένων περιέχει προφίλ αγνοουμένων και δειγμάτων DNA που προέρχονται από 
ανθρώπινα λείψανα. Στην τέταρτη καταχωρίζονται τα προφίλ συγγενών 
αγνοουμένων. Τέλος, η πέμπτη βάση δεδομένων περιέχει προφίλ ατόμων από το 
γενικό πληθυσμό και χρησιμοποιείται για τον υπολογισμό της συχνότητας στον 
πληθυσμό ενός προφίλ DNA (Watson et al, 2007). 
Σκοπός αυτών των βάσεων δεδομένων είναι ν’ αυξηθεί η πιθανότητα ταυτοποίησης 
κάποιου δείγματος που ελήφθη από τον τόπο του εγκλήματος με κάποιον γενετικά 
σεσημασμένο κακοποιό. Τέτοιες αντιστοιχίσεις, τα λεγόμενα "cold hits", έχουν 
πολλαπλασιαστεί τα τελευταία χρόνια. Η διαδικασία είναι ακριβώς ίδια με τα 
δακτυλικά αποτυπώματα (Δεληγιαννίδης, 2007). 
1.7  Διερεύνηση της γενετικής σχέσης ατόμων-πληθυσμών 
Στις μελέτες πληθυσμών, οι επιστήμονες υιοθέτησαν τους 13 δείκτες του CODIS και 
τα προφίλ που οι τελευταίοι συνιστούν, ενώ ανέπτυξαν και πληθώρα στατιστικών 
προγραμμάτων π.χ. Genepop, MSTOOLS, PowerStats, κατάλληλων για την ποσοτική 
εκτίμηση του βαθμού της γενετικής ποικιλότητας κάθε πληθυσμού. Τα προγράμματα 
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αυτά βοήθησαν στο να εκτιμηθούν βασικές γενετικές παράμετροι κάθε πληθυσμιακού 
δείγματος, όπως ο μέσος αριθμός των αλληλομόρφων ανά γονιδιακό τόπο, το επί τοις 
εκατό ποσοστό των πολυμορφικών γονιδιακών τόπων, οι συχνότητες αλληλομόρφων 
στον πληθυσμό, η ετεροζυγωτία και η απόκλιση από τον νόμο Hardy-Weinberg 
(Τριανταφυλλίδης, 2013). Ο νόμος αυτός, που αποτελεί τον ακρογωνιαίο λίθο της 
πληθυσμιακής γενετικής, πήρε το όνομα του από τον Άγγλο μαθηματικό Geoffrey 
Hardy και τον Γερμανό ιατρό Wilheim Weinberg που τον διατύπωσαν ανεξάρτητα ο 
ένας από τον άλλο το 1908 (Nussbaum et al,  2011).  Σύμφωνα με αυτόν, αν οι 
συχνότητες δύο αλληλομόρφων Α και α, ενός τόπου είναι αντίστοιχα p και q, τότε οι 
συχνότητες των γονοτύπων ΑΑ, Αα και αα είναι p2, 2pq και q2 αντίστοιχα (Watson et 
al, 2007). 
1.8  Συχνότητες αλληλομόρφων των γενετικών δεικτών 
Οι συχνότητες των αλληλομόρφων δυο πληθυσμών, συγκρίνονται μεταξύ τους και με 
τη βοήθεια της στατιστικής εκτιμάται αν οι γονιδιακές συχνότητες διαφέρουν ή όχι 
στατιστικά σημαντικά, ανάμεσα στους πληθυσμούς. Η ομοιότητα ανάμεσα στις 
συχνότητες των αλληλομόρφων, ερμηνεύεται ως ύπαρξη γενετικής συγγένειας 
ανάμεσα σε δυο πληθυσμούς. (Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι συχνότητες των 
αλληλομόρφων ποικίλλουν μεταξύ των διαφορετικών πληθυσμών (πίνακας 1.2). Η 
συχνότητα π.χ. του αλληλομόρφου 9 του γενετικού τόπου TH01 είναι παρόμοια 
στους Καυκάσιους, στους Αφροαμερικανούς και στους Ισπανόφωνους των Η.Π.Α. 
Ωστόσο, η συχνότητα του αλληλομόρφου 9.3 είναι διπλάσια στους Ισπανόφωνους 
και τριπλάσια στους Καυκάσιους απ’ ότι στους Αφροαμερικανούς. Στην 
ιατροδικαστική, η συχνότητα εμφάνισης ενός προφίλ (αθροιστική συχνότητα) που 
προκύπτει από τους γενετικούς τόπους STR, οι οποίοι χρησιμοποιούνται από το 
F.B.I., υπολογίζεται με τη βοήθεια του νόμου Hardy-Weinberg πολλαπλασιάζοντας 
μεταξύ τους τις συχνότητες εμφάνισης των 13 ανεξάρτητων γονοτύπων (πίνακας 1.3) 
(Watson et al, 2007). 
Πίνακας 1.2: Συχνότητες των αλληλομόρφων του TH01  στους Καυκάσιους, στους 
Αφροαμερικανούς και στους Ισπανόφωνους κατοίκους των Η.Π.Α 
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Πίνακας 1.3: Υπολογισμός της συχνότητας με την οποία εμφανίζεται ένα προφίλ 13 γενετικών τόπων STR. 
 
1.9  Γενετικές αποστάσεις 
Για την ποσοτική μέτρηση των γενετικών διαφορών μεταξύ πληθυσμών, 
υπολογίζεται η γενετική απόσταση π.χ. Nei (DS) ή Fst. Οι γενετικές αποστάσεις 
υπολογίζονται από τις γονιδιακές συχνότητες, χρησιμοποιώντας κατάλληλο 
λογισμικό πρόγραμμα π.χ. PHYLIP. Μικρότερες τιμές γενετικών αποστάσεων 
δείχνουν στενές γενετικές σχέσεις, ενώ μεγάλες γενετικές αποστάσεις δείχνουν πιο 
μακρινές γενετικές σχέσεις (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
1.10  Φυλογενετικά δένδρα 
Από τις γενετικές αποστάσεις προκύπτουν τα φυλογενετικά δένδρα (εικ. 1.9) τα οποία 
και αποτελούνται: α) από τα φύλλα (που αναπαριστούν ταξινομικές μονάδες (taxa) οι 
οποίες είναι ομάδες οργανισμών, ειδών, γονιδίων κ.λπ.), β) από τις γραμμές του 
δένδρου (που καλούνται βραχίονες), γ) από τους κόμβους (που είναι τα σημεία που 
ενώνονται οι βραχίονες και δ) από τους κλάδους (περιλαμβάνουν έναν κόμβο και 
όλες τις ταξινομικές μονάδες που προκύπτουν από αυτόν) (Κοσσίδα, 2008). Σε αυτό 
απεικονίζεται η βιολογική ιστορία των διάφορων λαών και ποιοι λαοί συνδέονται πιο 
στενά γενετικά μεταξύ τους (εικ. 1.10). Συγγενείς λαοί ομαδοποιούνται εωσότου 
φτάσουμε στην κοινή βιολογική ρίζα τους. Στα φυλογενετικά δένδρα δηλαδή, 
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διακρίνεται η πιθανή σειρά με την οποία εξελίχθηκαν και αποχωρίστηκαν οι διάφοροι 














Εικ. 1.10: Φυλογενετικό δέντρο που δείχνει τις γενετικές συσχετίσεις ανάμεσα στους κατοίκους 9 
χωρών της Μεσογείου. (Triantaphyllidis et al, 1986) 
1.11  Γενετικές μελέτες των κατοίκων της Ελλάδας με μικροδορυφόρους  
Η πρώτη συστηματική προσπάθεια να αναλυθεί η γενετική σύσταση των Ελλήνων με 
μικροδορυφορικούς δείκτες, ώστε να εκτιμηθεί ο βαθμός γενετικής συγγένειας 
μεταξύ τους, έγινε στο τέλος της δεκαετίας του 1990. Η έρευνα αυτή, αποτέλεσε 
μέρος ενός χρηματοδοτούμενου από την Ευρωπαϊκή Ένωση προγράμματος 
ανίχνευσης της "Βιολογικής ιστορίας των Ευρωπαϊκών λαών". Ειδικότερα, η μελέτη 
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της γενετικής σύστασης των Ελλήνων έγινε με την εξέταση 13 αυτοσωματικών 
μικροδορυφορικών και δύο μινιδορυφορικών δεικτών (D2S1328, TPOX, D3S1358, 
D18S848, vWA, FES , D16S310, TH01, D9S926, D11S2010, D1S80, D17S5, 
D5S818, D8S1179 και D13S317) σε εκατοντάδες αντιπροσωπευτικά δείγματα 
(Kondopoulou et al, 1999;Δεληγιαννίδης, 2007;Kondopoulou et al, 2001;Κοντοπούλου, 
2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Τα δείγματα που αναλύθηκαν προέρχονταν από αρκετές γεωγραφικές περιοχές της 
Ελλάδας που έχουν ιδιαίτερα αρχαιολογικά χαρακτηριστικά (Ανατολική και 
Κεντρική Μακεδονία, Θεσσαλία, Ήπειρος, Αττική, Αργολίδα, Χίος, Ανατολική Κρή-
τη), καθώς και ένα δείγμα Ελλήνων προσφυγικής καταγωγής από τη Μικρά Ασία, οι 
οποίοι κατοικούν στην Ανατολική και Κεντρική Μακεδονία (Τριανταφυλλίδης, 
2013). Οι μελέτες αποκάλυψαν πολύ μεγαλύτερο βαθμό γενετικής ποικιλομορφίας 
στους Έλληνες σε σχέση με αυτόν που είχε αποκαλύψει η έρευνα με χρήση κλασικών 
γενετικών δεικτών. (Kondopoulou et al, 1999;Δεληγιαννίδης, 2007;Kondopoulou et 
al, 2001;Κοντοπούλου, 2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Ο μέσος αριθμός αλληλομόρφων ανά γενετικό δείκτη ήταν 10,2 σε σχέση με τα δύο 
αλληλόμορφα που αποκαλύφθηκαν με τους κλασσικούς γενετικούς δείκτες. 
Παρομοίως, ο μέσος βαθμός ετεροζυγωτίας ήταν της τάξης του 74% σε σχέση με την 
τιμή 20% που είχε υπολογιστεί στην Ελλάδα με τους κλασσικούς γενετικούς δείκτες. 
Με βάση τις συχνότητες των αλληλομόρφων κάθε γενετικού δείκτη, υπολογίστηκαν 
οι γενετικές αποστάσεις ανάμεσα στα πληθυσμιακά δείγματα που προέρχονταν από 
τις διαφορετικές γεωγραφικές περιοχές της χώρας. Οι πολύ μικρές γενετικές αποστά-
σεις που προσδιορίστηκαν ανάμεσα στα διάφορα πληθυσμιακά δείγματα δείχνουν 
μεγάλη γενετική συγγένεια μεταξύ των κατοίκων των 9 γεωγραφικών διαμερισμάτων 
της χώρας (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Περαιτέρω η μελέτη εστιάστηκε στη διερεύνηση της γενετικής σύστασης Ελλήνων με 
καταγωγή από τη Μικρά Ασία και τη σχέση τους με τους Έλληνες του Ελλαδικού 
χώρου (Kondopoulou et al, 1999;Κοντοπούλου, 2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). Οι 
τιμές που προσδιορίστηκαν για μια σειρά γενετικών παραμέτρων, π.χ. τον μέσο 
αριθμό αλληλομόρφων και τον μέσο βαθμό ετεροζυγωτίας βρίσκονταν μέσα στο 
εύρος των τιμών των άλλων γεωγραφικών περιοχών της Ελλάδας. Τα στοιχεία από 
την πληθυσμιακή αυτή έρευνα απέδειξαν ότι ο Ελληνικός πληθυσμός στη σημερινή 
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του γενετική σύσταση δεν παρουσιάζει σημαντική ετερογένεια (Τριανταφυλλίδης, 
2013). 
Επιπρόσθετα, μόνο τρεις γενετικοί δείκτες (ΤΗ01, FΑΒΡ2 και D17S5) από τους 15 
παρουσιάζουν στατιστικά σημαντικά διαφορές ανάμεσα στα δείγματα του Ελληνικού 
χώρου και την υπόλοιπη Ευρώπη (Tsopanomichalou et al, 2000;Κοντοπούλου, 
2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). Η γενετική ομοιογένεια που χαρακτηρίζει τον 
Ελληνικό πληθυσμό ίσως εξηγείται από τις μικρές γεωγραφικές αποστάσεις των 
δειγμάτων, αλλά και από τις μεταναστεύσεις των ατόμων σε όλη τη χώρα και στη 
Μικρά Ασία κατά τους προϊστορικούς και ιστορικούς χρόνους (Τριανταφυλλίδης, 
2013). 
1.12  Γενετικές μελέτες υποπληθυσμών της Ελλάδας 
α) Η γενετική σύσταση των Σαρακατσάνων 
Οι Σαρακατσάνοι ζούσαν ως νομάδες κτηνοτρόφοι κυρίως στις ορεινές περιοχές της 
Θεσσαλίας, της Μακεδονίας, της Θράκης, της Στερεάς Ελλάδας, ακόμη και της 
Πελοποννήσου. Οι ανθρωπολογικές και γεωγραφικές ρίζες τους είναι άγνωστες, αν 
και πιστεύεται ότι κοιτίδα τους είναι ο ορεινός όγκος της Πίνδου  (Τριανταφυλλίδης, 
2013). 
Κλασικοί γενετικοί δείκτες. Σε αντιπροσωπευτικό δείγμα Σαρακατσάνων από όλον 
τον γεωγραφικό χώρο κατανομής τους στην Ελλάδα, μελετήθηκαν 10 γονίδια ομάδων 
αίματος (ΑΒΟ, Rhesus, Kell, Kidd, MNS, P), 11 γονίδια που καθορίζουν ένζυμα των 
ερυθρών αιμοσφαιρίων (ACP1, ADA, AK, ESD, G6PD, GPT, GLO1, LDH, PGP, 
6PGD, MDH), το γονίδιο της δρεπανοκυτταρικής αναιμίας και γονίδια που 
ενοχοποιούνται στην πρόκληση αχρωματοψίας (Kouvatsi et al,  1994;Τριανταφυλλίδης, 
2013). Τα αποτελέσματα αυτά συγκρίθηκαν με αντίστοιχα αποτελέσματα από μη 
Σαρακατσάνους διαφόρων περιοχών της χώρας ή από άλλους Ευρωπαϊκούς 
πληθυσμούς. Συνολικά για τα γονίδια που εξετάστηκαν, ανάμεσα στους 
Σαρακατσάνους και τον υπόλοιπο ελληνικό πληθυσμό, στατιστικώς σημαντικές 
διαφορές βρέθηκαν μόνο σε 7 από τις 29 δυνατές συγκρίσεις συχνοτήτων 
αλληλομόρφων. Κατά συνέπεια, οι Σαρακατσάνοι δείχνουν μεγάλη γενετική 
ομοιότητα με τον υπόλοιπο Ελληνικό πληθυσμό (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
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Η σύγκριση με τους Ευρωπαϊκούς πληθυσμούς έδειξε ότι οι Σαρακατσάνοι έχουν 
γονιδιακές συχνότητες παρόμοιες με άλλους Μεσογειακούς και Ευρωπαϊκούς λαούς. 
Ωστόσο, θα άξιζε να μνημονευτεί ότι οι Σαρακατσάνοι δεν είναι επιβαρημένοι για τις 
τρεις συχνότερες κληρονομικές αρρώστιες που χαρακτηρίζουν τους κατοίκους 
πολλών περιοχών της Ελλάδας. Ειδικότερα, δείχνουν χαμηλή συχνότητα ανεπάρκειας 
γλυκοζο-6-φωσφορικής αφυδρογονάσης (G6PD), δρεπανοκυτταρικής και 
μεσογειακής αναιμίας (Σινάκος κ.α., 1975;Τριανταφυλλίδης, 2013). Το αποτέλεσμα 
αυτό θα μπορούσε να εξηγηθεί από το γεγονός ότι επί αιώνες ζούσαν απομονωμένοι 
σε περιοχές χωρίς ελονοσία (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Γενετικοί δείκτες του μιτοχονδριακού DΝΑ. Δείγματα DΝΑ που απομονώθηκαν 
από Σαρακατσάνους αναλύθηκαν για το μιτοχονδριακό γονιδίωμά τους και 
συγκρίθηκαν με πληθυσμιακά δείγματα που προέρχονταν από την Ευρώπη και τη 
Δυτική Ασία (Richards et al, 2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). Τα 125 δείγματα από 
την Ηπειρωτική Ελλάδα, που περιελάμβαναν και 60 δείγματα από τους 
Σαρακατσάνους, ομαδοποιήθηκαν μαζί με πληθυσμιακά δείγματα από την Ιταλία. Το 
σημαντικότερο συμπέρασμα ήταν ότι το 80% περίπου του σημερινού μιτοχονδριακού 
DΝΑ αποθέματος των Σαρακατσάνων, προέρχεται από προγόνους που ζούσαν στην 
ύστερη Παλαιολιθική εποχή στον Ελλαδικό γεωγραφικό χώρο, όπως και των 
υπόλοιπων Ελλήνων (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
β) Η γενετική σύσταση των Βλάχων 
Οι Βλάχοι αποτελούν μια πληθυσμιακή ομάδα τα μέλη της οποίας κατοικούν κυρίως 
στην Ελλάδα, στην Αλβανία, στη Σερβία, στην π.Γ.Δ.Μ., στη Βουλγαρία, στη 
Ρουμανία και στο Μαυροβούνιο. Η καταγωγή και η αρχική κοιτίδα των Βλάχων 
αποτελεί περίπλοκο επιστημονικό πρόβλημα εξαιτίας της απουσίας ιστορικών 
μαρτυριών ικανών να προσδιορίσουν την προέλευση τους. Σύμφωνα με την 
επικρατέστερη άποψη, οι Βλάχοι είναι αποτέλεσμα εκλατινισμού ελληνικού 
πληθυσμού της Ρωμαϊκής Αυτοκρατορίας, ο οποίος όμως διατήρησε λέξεις με 
αρχαιοελληνική προέλευση. Κοιτίδα τους θεωρείται η Ήπειρος, η Μακεδονία και η 
Θεσσαλία (Ανθεμίδης, 1997;Κουκούδης, 2000;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
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Αρκετές επιστημονικές ομάδες, ανέλυσαν τη γενετική σύσταση πληθυσμιακών 
ομάδων Βλάχων και τα αποτελέσματα ορισμένων γενετικών αναλύσεων παρουσιά-
ζονται παρακάτω: 
Κλασικοί γενετικοί δείκτες. Η γενετική σύσταση δύο πληθυσμιακών δειγμάτων 
Βλάχων (Δούκασι Αλβανίας και Κρούσοβο π.Γ.Δ.Μ.) και Σλάβων από τα Σκόπια 
συγκρίθηκε μεταξύ τους καθώς και με πληθυσμιακά δείγματα Αλβανών, Ελλήνων 
από τη Β.Α. Ελλάδα και Ρουμάνων από την Κωνστάντσα και το Πλοέστι της 
Ρουμανίας για 7 γονίδια που καθορίζουν πρωτεϊνικούς πολυμορφισμούς (AMY2, BF, 
C3, CP, GC, HPA, TF) (Scheil et al, 2001;Scheil et al, 2004;Τριανταφυλλίδης, 
2013). Στο φυλογενετικό δένδρο που συγκροτήθηκε, υπήρχε αναντιστοιχία ανάμεσα 
στη γενετική σύσταση των πληθυσμιακών δειγμάτων και τη γεωγραφική προέλευση 
των ατόμων. Ως εκ τούτου οι πρωτεϊνικοί πολυμορφισμοί δεν παρέχουν ξεκάθαρες 
πληροφορίες για τη σχέση ανάμεσα σε Βαλκανικούς πληθυσμούς και την καταγωγή 
των Βλάχων (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Μικροδορυφορικοί γενετικοί δείκτες. Η σύγκριση της γενετικής σύστασης 
δείγματος Βλάχων από τη Θεσσαλία για μικροδορυφορικούς δείκτες (D2S1328, 
TPOX, D3S1358, D18S848, vWA, FES , D16S310, TH01, D9S926, D11S2010, 
D1S80, D17S5) με εκείνη πληθυσμιακών δειγμάτων από τη Θεσσαλία, την Κεντρική 
Μακεδονία, την Ανατολική Μακεδονία και την Ήπειρο, αποκάλυψε στατιστικά 
σημαντική διαφοροποίηση των Βλάχων από τα υπόλοιπα πληθυσμιακά δείγματα, τα 
οποία μεταξύ τους δεν διαφοροποιούνται (Kondopoulou et al, 2001;Γαργάνη, 2008). 
Παρομοίως, η σύγκριση της γενετικής σύστασης πληθυσμιακών δειγμάτων Βλάχων 
από την Αλβανία και την π.Γ.Δ.Μ. και Σλάβων από τα Σκόπια, έδειξε σημαντικές 
διαφορές μεταξύ των Βλάχων που ζουν σε τρεις γεωγραφικές περιοχές, αλλά και 
μεταξύ των τριών πληθυσμιακών δειγμάτων των Βλάχων και αυτών των Σλάβων από 
τα Σκόπια (Huckenbeck et al, 2004;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Σε άλλη μελέτη, τρία πληθυσμιακά δείγματα Βλάχων (Δουκάσι Αλβανίας, Στιπ 
π.Γ.Δ.Μ. και Κογκαλνιτσεάνου Ρουμανίας) και αντιπροσωπευτικά πληθυσμιακά 
δείγματα από την Αλβανία, τη Β.Α. Ελλάδα, την Κωστάντσα και το Πλοέστι της 
Ρουμανίας εξετάστηκαν για 4 μικροδορυφορικούς γενετικούς δείκτες (D21S11, FGA, 
TH01, vWA) (Huckenbeck et al, 2001;Τριανταφυλλίδης, 2013). Τα γενετικά 
αποτελέσματα συγκρίθηκαν μεταξύ τους, καθώς και με παρόμοια αποτελέσματα από 
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την Αυστρία, τη Γερμανία, την Ουγγαρία και τη Σλοβενία. Η συγκρότηση 
φυλογενετικού δέντρου έδειξε 4 συστάδες πληθυσμών: α) οι Βλάχοι από το Δουκάσι 
Αλβανίας και την περιοχή του Στιπ της π.Γ.Δ.Μ. β) οι Βλάχοι από τη Ρουμανία, οι 
Ρουμάνοι και οι Αλβανοί από τα Τίρανα γ) οι Αυστριακοί, οι Γερμανοί, οι Ούγγροι 
και οι Σλοβένοι, δ) οι Έλληνες από τη Θράκη που ξεχώριζαν καθαρά από τα άλλα 
πληθυσμιακά δείγματα. Οι Βλάχοι δηλαδή που ζούνε σε 3 διαφορετικές γεωγραφικές 
περιοχές των Βαλκανίων δεν εντάσσονταν στην ίδια γενετική ομάδα πληθυσμών 
(Τριανταφυλλίδης, 2013). 
1.13  Οι Έλληνες και οι συγγενέστεροι γενετικά λαοί  
α) Ελληνοκύπριοι 
Η ιστορία της Κύπρου είναι μια από τις αρχαιότερες στον κόσμο. 
Οι Μυκηναίοι και οι Αχαιοί εγκαταστάθηκαν στην Κύπρο τον 11ον αιώνα π.Χ. 
φέρνοντας μαζί τους τη γλώσσα και τον πολιτισμό τους που διατηρούνται μέχρι 
σήμερα. Στο τέλος του 4ου αιώνα π.Χ. η Κύπρος έγινε μέρος της Αυτοκρατορίας του 
Μεγάλου Αλεξάνδρου, ενώ το 30 π. Χ η Κύπρος περιήλθε στην κυριαρχία των 
Ρωμαίων μέχρι τον 4ο αιώνα μ.Χ. Μετά τη διαίρεση της Ρωμαϊκής Αυτοκρατορίας η 
Κύπρος περιήλθε στην κυριαρχία του Βυζαντίου μέχρι τον 12 αιώνα, ενώ την περίοδο 
των σταυροφοριών κατέκτησε την Κύπρο ο Ριχάρδος ο Λεοντόκαρδος ο οποίος 
μεταβίβασε το νησί στους Ναΐτες και αργότερα στους Λουζινιανούς. 
Το 1571 κατέλαβαν την Κύπρο οι Οθωμανοί οι οποίοι το 1878 την παραχώρησαν 
στους Βρετανούς. Η Κύπρος απέκτησε την ανεξαρτησία της από τη Βρετανία το 
1960, ενώ το 1974 η Τουρκία εισέβαλε στην Κύπρο και κατέκτησε το 36,2 % του 
εδάφους.(http://www.mfa.gov.cy/mfa/mfa2006.nsf/glance_gr/glance_gr?OpenDocum
ent). 
Αποτελέσματα μελετών της γενετικής σύστασης των Ελληνοκυπρίων έδειξαν ότι 
είναι οι συγγενέστεροι γενετικά με τους Έλληνες.  
Αποτελέσματα με κλασικούς γενετικούς δείκτες. Σε πληθυσμιακό δείγμα 110 
υγιών ατόμων (67 ανδρών και 37 γυναικών), 18-65 ετών, προερχόμενα απ’ όλα τα 
γεωγραφικά διαμερίσματα της Ελλάδας και μη έχοντα συγγένεια εξ αίματος μεταξύ 
τους, προσδιορίστηκαν τα HLA τάξης I (24A, 44B, 10Cw) και τάξης II (18DR και 
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9DQ) αντιγόνα με κλασικές ορολογικές τεχνικές. Με βάση τις γονιδιακές συχνότητες 
κάθε γενετικού τόπου, χωριστά ή σε συνδυασμό, υπολογίστηκαν οι γενετικές 
αποστάσεις των Ελλήνων από 71 άλλες πληθυσμιακές ομάδες. Με βάση τις τιμές των 
γενετικών αποστάσεων, F(A+B) και F(A+B+DR) που προέκυψαν, οι γενετικά 
πλησιέστεροι προς τους Έλληνες, ήταν οι Ελληνοκύπριοι με τιμές F(A+B)=401 και 
F(A+B+DR)=471 αντίστοιχα (Ταράση κ.a., 2003). Σε άλλη μελέτη, εκτίμησαν τις 
συχνότητες των αλληλομόρφων των γονίδιων ΗLA-Α, HLA-Β και Cw σε 
Βούλγαρους σε σύγκριση με άλλα πληθυσμιακά δείγματα. Με βάση τις συχνότητες 
μόνο των πρώτων δυο γονιδίων, υπολόγισαν τις γενετικές αποστάσεις των 
Βούλγαρων από άλλα 15 Ευρασιατικά πληθυσμιακά δείγματα και συγκρότησαν 
φυλογενετικό δένδρο (εικ. 1.11). Σε αυτό, οι Έλληνες και οι Ελληνοκύπριοι 










Εικ. 1.11: Φυλογενετικό δέντρο στο οποίο φαίνεται η γενετική συγγένεια Ελλήνων-
Ελληνοκυπρίων 
Αποτελέσματα με μιτοχονδριακούς γενετικούς δείκτες. 319 δείγματα από τη 
Βόρειο Ελλάδα και 91 από την Κύπρο, συγκρίθηκαν μεταξύ τους όσον αφορά την 
ύπαρξη κοινών μιτοχονδριακών απλοτύπων και αποδείχτηκε ότι 6 από αυτούς ήταν 
κοινοί μεταξύ Ελληνοκυπρίων και Ελλήνων (Richards et al,  2000). 
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Ο αποικισμός των Ελλήνων δημιούργησε πληθώρα πόλεων στην κάτω Ιταλία. Η 
Μεγάλη Ελλάδα (στα λατινικά Μagna Graecia) είναι ένας ιστορικός-γεωγραφικός 
όρος, ο οποίος αναφέρεται στην επικράτεια των διαφόρων ελληνικών αποικιών στη 
Νότια Ιταλία (Καλαβρία, Απουλία, Καμπανία και Λουκανία) και στη Σικελία κατά 
την αρχαϊκή και κλασική περίοδο. Τα αρχαιολογικά και γλωσσικά στοιχεία 
επιβεβαιώνουν αυτή τη συνθέτη διαστρωμάτωση διαφόρων εποίκων στη Σικελία και 
στη Νότια Ιταλία (Τριανταφυλλίδης, 2013). 
Τα αποτελέσματα γενετικών αναλύσεων επιβεβαιώνουν τη γενετική συγγένεια 
Ελλήνων-Ιταλών. 
Αποτελέσματα με μικροδορυφορικούς δείκτες. Συγκεκριμένα η ανάλυση 3 
μικροδορυφορικών δεικτών STRs, δύο αυτοσωμικών (D12S67, D1S80) και ενός στο 
χρωμόσωμα  Y (DYS19) σε 103 πληθυσμιακά δείγματα από την νότιο Ιταλία και 84 
από την Ελλάδα, έδειξε στατιστικά σημαντική διαφορά μεταξύ των πληθυσμιακών 
δειγμάτων, μόνο για τον γενετικό δείκτη στο χρωμόσωμα  Y (Falcone et al, 1995). Σε 
άλλη μελέτη, η ανάλυση δεικτών του χρωμοσώματος Y, δηλαδή 32 συνδυασμών 
απλοομάδων (E3b1a-M78, J2-M172,  E3b1b-M81, E3b1a2-V13 κ.α.) και σε 236 
πληθυσμιακά δείγματα από 9 διαφορετικές περιοχές της Σικελίας, έδειξε ότι η 
γενετική συνεισφορά των Ελλήνων, στη γενετική σύσταση των σημερινών ανδρών 
της Καλαβρίας είναι 7%, της Απουλίας 22%, ενώ της Σικελίας ανέρχεται στο 
εντυπωσιακό ποσοστό του 37,3% (Di Gaetano et al, 2009;King et al, 
2008;Τριανταφυλλίδης, 2013). 
1.14 Σκοπός της εργασίας 
Σκοπός της μελέτης μας ήταν η συλλογή, η απομόνωση και η ανάλυση της γενετικής 
σύστασης 12 δειγμάτων αίματος από κατοίκους της περιοχής της Λάρισας, 
στοχεύοντας στον προσδιορισμό και την επιβεβαίωση της εθνοφυλετικής καταγωγής 
των συμμετεχόντων, καθώς και στον ιατροδικαστικό καθορισμό των γενετικών 
προφίλ για κάθε δείγμα, μέσω της ενίσχυσης οκτώ μικροδορυφορικών δεικτών και 
δύο υπερμεταβλητών περιοχών του μιτοχονδριακού DNA. 
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2.  ΥΛΙΚΑ ΚΑΙ ΜΕΘΟΔΟΙ 
2.1  Αιμοληψία και συλλογή 12 δειγμάτων ανθρωπίνου αίματος  
ΥΛΙΚΑ: 
 Ιμάντας αιμοληψίας (tourniquet), με μηχανισμό ζώνης καθίσματος (seat belt-
like) 
 Βελόνα 19G με μήκος 1.1mm. Η εσωτερική διάμετρος της βελόνας 
εκφράζεται με έναν αριθμό G (gauge number) και το μήκος της σε χιλιοστά. 
 Ειδική συσκευή συγκράτησης (holder) 
 Μωβ πλαστικά σωληνάρια αιμοληψίας με κενό (evacuated tubes), με 
αντιπηκτικό το καλιούχο άλας του EDTA (potassium ethylene diamine 
tetraacetic acid) 
 Βαμβάκι 
 Αιθυλική αλκοόλη (οινόπνευμα) 
 Χειρουργικά γάντια 
ΜΕΘΟΔΟΣ: 
1) Χρήση χειρουργικών γαντιών και απολύμανση του σημείου φλεβοκέντησης 
του υποκειμένου με βαμβάκι, εμποτισμένο με οινόπνευμα. 
2) Περίδεση του βραχιονίου του υποκειμένου, με τον ιμάντα αιμοληψίας. 
3) Φλεβοκέντηση με βελόνα 19G με μήκος 1.1mm, με ειδική συσκευή 
συγκράτησης (holder) που δέχεται σωληνάρια αιμοληψίας με κενό. 
4) Συλλογή αίματος σε μωβ πλαστικά σωληνάρια αιμοληψίας με κενό 
(evacuated tubes). Δεν περιέχουν αέρα κι έτσι όταν τρυπηθεί το ελαστικό πώμα, 
πληρώνονται αυτόματα με αίμα. Η ποσότητα αίματος για κάθε δείγμα ήταν 2ml.  
 
2.2  Απομόνωση DNA (Wizard Genomic DNA Purification kit) 
ΥΛΙΚΑ: 
 Διάλυμα λύσης κυττάρων (cell lysis solution) 
 Διάλυμα λύσης πυρήνων (nuclei lysis solution) 
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 Διάλυμα καταβύθισης πρωτεϊνών (protein precipitation solution) 
 Iσοπροπανόλη 
 Aιθανόλη 70% 
 Διάλυμα ενυδάτωσης (DNA rehydration solution) 
ΜΕΘΟΔΟΣ: 
1) Λύση των ερυθρών αιμοσφαιρίων 
 Χρήση 300μl δείγματος 
 Ανάμιξη των 300μl δείγματος με 900μl διαλύματος λύσης κυττάρων (cell lysis 
solution) 
 Επώαση για 10 λεπτά σε θερμοκρασία δωματίου 
 Φυγοκέντρηση στις 12.600g για 30 δευτερόλεπτα 
 Απομάκρυνση του υπερκειμένου και ανάδευση του ιζήματος 
 
2) Λύση πυρήνων και καθίζηση πρωτεϊνών 
 Πρόσθεση διαλύματος λύσης πυρήνων (nuclei lysis solution) όγκου 300μl και 
ανάδευση 
 Πρόσθεση διαλύματος καταβύθισης πρωτεϊνών (protein precipitation solution) 
όγκου 100μl και ανάδευση για 20 δευτερόλεπτα. 
 Φυγοκέντρηση στις 12.600g για 5 λεπτά 
 
3) Καταβύθιση DNA κι ενυδάτωση 
 Μεταφορά του υπερκειμένου σ’ ένα νέο σωληνάριο όγκου 300μl 
ισοπροπανόλης και ανάμειξη 
 Φυγοκέντρηση στις 12.600g για 3 λεπτά 
 Απομάκρυνση υπερκειμένου και προσθήκη αιθανόλης 70% όγκου 300μl 
 Φυγοκέντρηση στις 12.600g για 3 λεπτά 
 Απομάκρυνση αιθανόλης και εξαερισμός για 10 λεπτά 
 Ενυδάτωση του DNA με διάλυμα ενυδάτωσης (DNA rehydration solution) 
όγκου 100μl στους 4οC για 24 ώρες 
Institutional Repository - Library & Information Centre - University of Thessaly
09/12/2017 10:15:08 EET - 137.108.70.7
39 
 
2.3  Aλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης (Ρolymerase Chain Reaction-
PCR) 
H αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης (Ρolymerase Chain Reaction-PCR), είναι μια 
τεχνική που βασίζεται στον εκθετικό πολλαπλασιασμό μορίων DΝΑ. Περιγράφηκε 
για πρώτη φορά από τον Κary Mullis, στη δεκαετία του 1980, εργασία για την οποία 
τιμήθηκε με το βραβείο Νόμπελ το 1993 (Patrinos et al, 2008 ; Mullis et al, 1986). Η 
αντίδραση της ΡCR ολοκληρώνεται στο ίδιο μείγμα αντιδραστηρίων, το οποίο 
περιέχει: 
 Τον DΝΑ στόχο,  
 Τους εκκινητές (primers). Τμήματα δηλαδή, μονόκλωνου DΝΑ, μεγέθους 18-
25 βάσεων, που υβριδίζουν σε συγκεκριμένο σημείο του DΝΑ στόχου . 
 Τριφωσφορικά δεοξυριβονουκλεοτίδια (dΝΤΡs) για τη σύνθεση των 
συμπληρωματικών αλύσων του DΝΑ. 
 ΜgCl2, που παρέχει τα ιόντα Μg
++
 , που παίζουν σημαντικό ρόλο στη σύνδεση 
των εκκινητών και στη συνολική ευαισθησία και ειδικότητα της ενζυμικής 
αντίδρασης. 
 Το ένζυμο DΝΑ πολυμεράση, που είναι μία μορφή θερμοάντοχης DΝΑ 
πολυμεράσης, η οποία έχει απομονωθεί από το βακτήριο Thermus aquaticus 
(Τaq). Το βασικό χαρακτηριστικό του συγκεκριμένου ενζύμου είναι ότι δεν 
απενεργοποιείται από τις επαναλαμβανόμενες υψηλές θερμοκρασίες (93-
95°C) που απαιτούνται για την αποδιάταξη του δίκλωνου DΝΑ στόχου.  
 Και ρυθμιστικό διάλυμα με pH 8.2 περίπου, κατάλληλου για τη δράση του 
ενζύμου.  
Η αντίδραση έχει τρία στάδια: α) το στάδιο της αποδιάταξης του δίκλωνου DNA 
(denaturation) στους 93-95°Cβ) το στάδιο του υβριδισμού των εκκινητών (annealing) 
στους 45°C-65°C, και γ) το στάδιο της επέκτασης της συμπληρωματικής αλυσίδας 
(extension) στους 72°C. Τα τρία αυτά στάδια αποτελούν ένα πλήρη κύκλο και κάθε 
αντίδραση PCR αποτελείται από 25-40 παρόμοιους κύκλους.  
Οι κυκλικές εναλλαγές της θερμοκρασίας στην αντίδραση της ΡCR 
πραγματοποιούνται με αυτοματοποιημένες συσκευές, εμπορικά διαθέσιμες, που 
ονομάζονται θερμοκυκλοποιητές (Παπαπαρασκευάς, 2009). 
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 Ρυθμιστικό διάλυμα (Buffer) 
 MgCl2 
 Τριφωσφορικά δεοξυριβονουκλεοτίδια (dΝΤΡs)  
 Taq DNA πολυμεράση 
 DNA 
 Εκκινητές (Primers)  
Χρησιμοποιήθηκαν 10 ζευγάρια εκκινητών, 8 ζεύγη αυτοσωμικού DNA και 2 ζεύγη 
μιτοχονδριακού DNA. Τα 8 ζεύγη εκκινητών αυτοσωμικού DNA ήταν: α) ΤPOX-F 
και TPOX-R, β) vWA-F και vWA-R, γ) TH01-F και TH01-R, δ) CSF1PO-F και 
CSF1PO-R, ε) D16s539-F και D16s539-R, στ) D7s820-F και D7s820-R, ζ) D13s317-
F και D13s317-R και η) D5s818-F και D5s818-R. 
Η ακριβής θέση όλων των μικροδορυφορικών δεικτών στα χρωμοσώματα, το μοτίβο 
της επαναλαμβανόμενης ακολουθίας, το αναμενόμενο μέγεθος του προϊόντος της 













vWA [AGAT] 5'-GCCCTAGTGGATGATAAGAATAATCAGTATGTG-3' 12p13.31 65 123-183bp 
  5'-GGACAGATGATAAATACATAGGATGGATGG-3'   
TPOX [AATG] 5'-GCACAGAACAGGCACTTAGG-3' 2p25.3 55 254-302bp 
   5'-CGCTCAAACGTGAGGTTG-3'   
D13s317 [GATA] 5'-ATTACAGAAGTCTGGGATGTGGAGGA-3' 3q31.1 55 157-205bp 
  5'-GGCAGCCCAAAAAGACAGA-3'   
D7s820 [GATA] 5'-ATGTTGGTCAGGCTGACTATG-3' 7q21.11 55 211-251bp 
  5'-GATTCCACATTTATCCTCATTGAC-3'   
TH01 [AATG] 5'-GTGATTCCCATTGGCCTGTTC-3' 11p15.5 55 152-196bp 
  5'-ATTCCTGTGGGCTGAAAAGCTC-3'   
D5s818 [AGAT] 5'-GGTGATTTTCCTCTTTGGTATCC-3' 5q23.2 55 115-163bp 
  5'-AGCCACAGTTTACAACATTTGTATCT-3'   
D16s539 [GATA] 5'-GGGGGTCTAAGAGCTTGTAAAAAG-3' 16q24.1 60 260-308bp 
  5'-GTTTGTGTGTGCATCTGTAAGCATGTATC-3'   
CSF1PO [AGAT] 5'-CCGGAGGTAAAGGTGTCTTAAAGT-3' 5q33.1 55 317-361bp 
  5'-ATTTCCTGTGTCAGACCCTGTT-3'   
 
Και τα 2 ζεύγη εκκινητών μιτοχονδριακού DNA ήταν: α) L15996 και Η16401 
(HVR1) και β) L29 και Η408 (HVR2). 
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Η ακριβής θέση των μιτοχονδριακών δεικτών, το αναμενόμενο μέγεθος των 
προϊόντων της PCR και τα ζεύγη των εκκινητών που χρησιμοποιήθηκαν, 




Ακολουθίες εκκινητών Χρωμοσωμική 
θέση  
Θερμοκρασία Τa Αναμενόμενο 
προϊόν 
HVR I 5’-CTCCACCATTAGCACCCAAAGC-3’ L15996-H16401 52 404bp 
 5’-TGATTTCACGGAGGATGGTG-3’   
HVR II 5’-GGTCTATCACCCTATTAACCAC-3’' L29- H408 55 329bp 
  5’-CTGTTAAAAGTGCATACCGCCA-3’   
 
ΜΕΘΟΔΟΣ:  
Για μια τυπική αντίδραση PCR τελικού όγκου 25 μl προστέθηκε η επιθυμητή 
ποσότητα του DNA και των υπόλοιπων συστατικών της αντίδρασης, σε 



































Τοποθετήθηκαν τα σωληνάκια PCR σε θερμοκυκλοποιητή με το κατάλληλο 
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Στάδιο Θερμοκρασία Χρόνος Κύκλος 
Αποδιάταξη 95οC 2min 1 
Αποδιάταξη 95οC 45sec  
32 
Υβριδισμός Ta 45-90sec 
Πολυμερισμός 72οC 45sec 
Τελικός πολυμερισμός 72οC 10min 1 
Διατήρηση 4οC - - 
 
2.4  Ηλεκτροφόρηση προς εμφάνιση του προϊόντος της ΡCR  
Η ηλεκτροφόρηση είναι μια χρωματογραφική μέθοδος διαχωρισμού που βασίζεται 
στη μετακίνηση φορτισμένων μορίων κάτω από την επίδραση ενός ηλεκτρικού 
πεδίου (Αρσένη κ.α., 1990). Τα προϊόντα πολλαπλασιασμού της ΡCR γίνονται ορατά 
με την τεχνική αυτή σε πήκτωμα αγαρόζης. Η μέθοδος αυτή διαχωρίζει τμήματα 
DΝΑ διαφορετικού μεγέθους, μετά από χρώση τους με αραιά διαλύματα βρωμιούχου 
αιθιδίου. Mιας φθορίζουσας δηλαδή χρωστικής, που έχει τη δυνατότητα να 
παρεμβάλλεται μεταξύ των βάσεων του DΝΑ. Έτσι, τα τμήματα του DΝΑ μπορούν 
εύκολα να εντοπιστούν κάτω από υπεριώδη ακτινοβολία (UV), (Παπαπαρασκευάς, 
2009). 
Γίνεται σε συσκευή οριζόντιας ηλεκτροφόρησης, μέσα σε ένα ρυθμιστικό διάλυμα, 
με τη χρήση ενός ηλεκτρικού πεδίου σταθερής τάσης και κατεύθυνσης και βασίζεται 
στο γεγονός ότι οι φωσφορικές ομάδες του DΝΑ σε ουδέτερο ή αλκαλικό pΗ, 
αποκτούν αρνητικό φορτίο. Στο ηλεκτρικό πεδίο της συσκευής το DΝΑ έχει την τάση 
να μετακινηθεί από την κάθοδο (αρνητικός πόλος)  προς την άνοδο (θετικός πόλος). 
Όσο μεγαλύτερο είναι το μέγεθος των μορίων DΝΑ, τόσο πιο δύσκολη θα είναι η 
μετακίνηση τους. Το μέγεθος του DNA στόχου, υπολογίζεται με τη βοήθεια 
μαρτύρων μοριακού βάρους (ladders), (Παπαπαρασκευάς, 2009). 
ΥΛΙΚΑ: 
 Ρυθμιστικό διάλυμα TBE 5Χ 1L: 54g Tris-base, 27,5gr Boric acid, 20ml 
EDTA 0,5M (pH 8) 
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 Μάρτυρας μοριακού βάρους (Ladder) 
 Διάλυμα φόρτωσης (Loading buffer) 10X: 0,25% μπλε της βρωμοφαινόλης, 
0,25% κυανούν της ξυλόλης και 25% Ficoll 400 
 Βρωμιούχο αιθίδιο 
 
ΜΕΘΟΔΟΣ: 
Για την παρασκευή 160 ml πηκτώματος αγαρόζης 1% με 0,5Χ TBE: 
 Προσθήκη 1,6 gr αγαρόζης σε μια κωνική φιάλη. 
 Προσθήκη 160 ml 0,5Χ TBE. 
 Θέρμανση της φιάλης μέχρι τελείας διαλύσεως της αγαρόζης. 
 Προσθήκη 7μl βρωμιούχου αιθιδίου και ανάδευση. 
 Το διάλυμα της αγαρόζης τοποθετείται σε ειδικό εκμαγείο και αναμονή για 30 
λεπτά μέχρι να γίνει συμπαγές. 
Α)  Για την ηλεκτροφόρηση προς εμφάνιση και αποτύπωση του τελικού προϊόντος 
της κάθε ΡCR χρησιμοποιήθηκαν: 
 5μl δείγματος DNA,  
 1μl χρωστικής διαλύματος φόρτωσης (Loading buffer)  
 και 1.5 μl μάρτυρα μοριακού βάρους (Ladder) για όλα τα δείγματα εκτός των 
HVRI και HVRII όπου χρησιμοποιήθηκαν: 
  25μl δείγματος DNA 
  και 5μl χρωστικής διαλύματος φόρτωσης (Loading buffer). 
Β) Για την ηλεκτροφόρηση των απομονωθέντων μορίων DNA (προ της ΡCR) και των 
ανακτηθέντων μορίων DNA για το ζεύγος εκκινητών L15996 και Η16401 (HVRI) 
και L29 και Η408 (HVRII), από το πήκτωμα αγαρόζης για περαιτέρω ανάλυση, 
χρησιμοποιήθηκαν: 
 5μl δείγματος (2μl δείγματος DNA και 3μl H2O) 
 1μl χρωστικής διαλύματος φόρτωσης (Loading buffer)  
 1.5 μl μάρτυρα μοριακού βάρους (Ladder) 
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2.5  Ανάκτηση DNA από πήκτωμα αγαρόζης (Gel DNA Recovery kit)  
ΥΛΙΚΑ: 
 Δείγμα από το πήκτωμα αγαρόζης 
 Gel DNA Binding Buffer (GB) 
 Διηθητικά φιλτράκια 
 Διάλυμα Wash Buffer αραιωμένο με αιθανόλη 
 Διάλυμα Elution Buffer 
ΜΕΘΟΔΟΣ: 
1)Ρευστοποίηση αγαρόζης 
-Απομόνωση της ζώνης του πηκτώματος αγαρόζης που περιέχει το DNA και 
τοποθέτηση αυτής σε προζυγισμένα σωληνάρια. 
-Υπολογισμός του καθαρού βάρους της κάθε μιας ζώνης (0,223gr) και σε ένα όγκο 
gel (1 volume) προστίθεται ένας όγκος (1 volume) διαλύματος Gel DNA Binding 
Buffer. Δηλαδή προστίθενται 200μl Gel DNA Binding Buffer (GB). 
-Φυγοκέντρηση ώστε το δείγμα από το πήκτωμα αγαρόζης να κατακαθίσει στο 
σωληνάριο. 
-Επώαση στους 500C ώστε να λιώσει τελείως και ανάδευση αυτού. 
2)Μεταφορά σε διηθητικά φιλτράκια 
-Μεταφορά των δειγμάτων όγκου 700μl, σε διηθητικά φιλτράκια και φυγοκέντρηση 
στις 10.000g για 1 λεπτό. Απομάκρυνση του εναπομείναντος υγρού. 
3) Πλύση των διηθητικών φίλτρων 
-Προστίθενται 650μl διαλύματος Wash Buffer, το οποίο έχει αραιωθεί με αιθανόλη 
και ακολουθεί φυγοκέντρηση στις 10.000g για 1 λεπτό. Απομάκρυνση και πάλι του 
εναπομείναντος υγρού. 
4) Ξήρανση των φίλτρων 
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-Φυγοκέντρηση στις 10.000g για 1 λεπτό ώστε ν’ απομακρυνθεί το ίζημα αιθανόλης. 
5) Απομόνωση του DNA  
-Τοποθέτηση των φίλτρων σ’ ένα νέο αποστειρωμένο σωληνάριο και πρόσθεση 50μl 
διαλύματος Elution Buffer. Αναμονή για 2 λεπτά και φυγοκέντρηση στις 10.000g για 
1 λεπτό για την εξαγωγή του DNA. 
2.6 Επεξεργασία αλληλουχιών DNA  
Όσον αφορά τα δείγματα του μικροδορυφορικού DNA, αυτά τοποθετήθηκαν σε 
πηγαδάκια πλαστικών δισκίων, που ονομάζονται πολυκυψελιδικά πιάτα. Κάθε 
πολυκυψελιδικό πιάτο έφερε 8 σειρές από 12 πηγαδάκια, δηλαδή συνολικά 96 
πηγαδάκια. Το κάθε πηγαδάκι περιείχε 15μl, ενός μόνο προϊόντος της PCR και 
τελικώς τα δείγματά μας εστάλησαν στην εταιρεία Macrogen στην Κορέα. Η 
επεξεργασία τους, έγινε από μια συσκευή αυτόματης αλληλούχισης, το μηχάνημα 






Εικ. 2.1: 3730 ΑΒΙ sequencer της 
Applied Biosystems  
 
Ακολούθησε περαιτέρω ανάλυση από ένα λογισμικό πρόγραμμα, το Peak Scanner της 
Applied Biosystems, το οποίο υπολογίζει την κορυφή που αντιστοιχεί στο μέγεθος του 
προϊόντος, με την ανάλογη χρωστική που χρησιμοποιήθηκε. Σε περίπτωση 
ομοζυγωτίας υπάρχει μια κορυφή, ενώ σε περίπτωση ετεροζυγωτίας υπάρχουν δυο 
διαφορετικές κορυφές (εικ. 2.2.). Ως τελικό αποτέλεσμα όλων αυτών, ήταν ο πλήρης 
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Εικ. 2.2: Εικόνα PeakScanner στην περίπτωση ετεροζυγώτη (Α) και ομοζυγώτη (Β). Οι κορυφές 
είναι μπλε λόγω της 6-FAM χρωστικής που χρησιμοποιήθηκε. 
Όσον αφορά τα δείγματα του μιτοχονδριακού DNA, μετά την ανάκτησή τους από το 
πήκτωμα αγαρόζης και την ηλεκτροφόρηση, ακολουθήθηκε η ίδια διαδικασία με το 
μικροδορυφορικό DNA και εστάλησαν και αυτά για αλληλούχιση στην εταιρεία 
Macrogen στην Κορέα. Στις αλληλουχίες που προέκυψαν, εφαρμόστηκε το 
υπολογιστικό πακέτο BLAST (Basic Local Alignment Sequence Tool), ένας 
αλγόριθμος δηλαδή στοίχισης αλληλουχιών, ο οποίος περιλαμβάνει προγράμματα (εν 
προκειμένω το BLASTn), για την εύρεση τοπικών ομοιοτήτων μεταξύ μιας 
αλληλουχίας επερώτησης (query sequence) και μιας βάσης δεδομένων για 
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3.  ΑΠΟΤΕΛΕΣΜΑΤΑ 
3.1  Γενετική ανάλυση δειγμάτων DNA 
Στη μελέτη μας, πραγματοποιήθηκε αιμοληψία και συλλογή 12 δειγμάτων 
ανθρωπίνου αίματος και απομόνωση του DNA αυτών. Όλοι οι συμμετέχοντες 
ενημερώθηκαν για το αντικείμενο της έρευνας κι έδωσαν τη συγκατάθεσή τους. 
Σκοπός της μελέτης ήταν ο προσδιορισμός και η επιβεβαίωση της εθνοφυλετικής 
καταγωγής των συμμετεχόντων, καθώς και ο ιατροδικαστικός καθορισμός των 
γενετικών προφίλ για κάθε δείγμα, συμπεριλαμβανομένου της αθροιστικής 
συχνότητας και πιθανότητας αυτών. Τα δείγματά μας προέρχονταν από 12 κατοίκους 
της περιοχής της Λάρισας. Τα 10 από τα 12 άτομα με Ελληνική ιθαγένεια, το 1 άτομο 
με Ιταλική και το 1 με Κυπριακή ιθαγένεια. 
Αρχικά πραγματοποιήθηκε απομόνωση του DNA. Στην εικόνα 3.1 παρουσιάζεται 











Εικ. 3.1: Ηλεκτροφόρηση μικρής ποσότητας γενετικού υλικού (5μl/ 100μl) 
 
DNA1 DNA2 ΜΒ 
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Στη συνέχεια πραγματοποιήθηκε αλυσιδωτή αντίδραση πολυμεράσης (Ρolymerase 
Chain Reaction-PCR). Χρησιμοποιήθηκαν 10 ζευγάρια εκκινητών, 8 ζεύγη 
αυτοσωμικού DNA (πίνακας 2.1) και 2 ζεύγη μιτοχονδριακού DNA (πίνακας 2.2). 
Ακολούθησε ηλεκτροφόρηση προς εμφάνιση του προϊόντος της ΡCR σε πήκτωμα 
αγαρόζης. Ενδεικτικά παρουσιάζονται τα προϊόντα ενίσχυσης για το δείγμα 4 για 
όλους τους γενετικούς δείκτες (εικ. 3.2). 
 
Εικ. 3.2: Ηλεκτροφόρηση των προϊόντων ενισχύσεως των 8 μικροδορυφορικών δεικτών και των 
2 μιτοχονδριακών τόπων 
 
3.2 Αποτελέσματα για τους 8 μικροδορυφορικούς δείκτες  
Τα δείγματα του μικροδορυφορικού DNA, εστάλησαν στην εταιρεία Macrogen στην 
Κορέα για αλληλούχιση. Για κάθε δείγμα που μελετήθηκε, προσδιορίστηκαν τα 
μεγέθη των προϊόντων της PCR, μέσω του προγράμματος Peak Scanner. Τα μεγέθη 
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                            ΜΕΓΕΘΗ ΠΡΟΙΟΝΤΩΝ ΕΚΚΙΝΗΤΩΝ 
ΔΕΙΓΜΑΤΑ TPOX vWA TH01 CSF1PO D16s539 D7s820 D13s317 D5S818 
1 282/282 151/151 165/177 336/340 288/297 231/239 182/196 132/139 
2 270/270 145/155 165/172 336/345 293/297 224/239 181/192 123/127 
3 270/282 151/155 172/179 336/344 283/288 228/231 196/196 136/136 
4  270/270 145/151 169/180 336/344 288/297 228/239 192/196 127/132 
5  270/270 155/155 169/179 336/345 283/291 224/231 181/192 136/139 
6 270/282 155/155 169/169 336/336 293/293 224/228 192/197 132/139 
7 270/282 158/158 177/179 340/340 288/297 228/236 181/192 127/136 
8 270/274 139/151 172/172 336/353 283/297 224/239 192/196 132/136 
9 270/270 145/151 176/179 344/344 288/288 231/231 196/197 132/132 
10 270/270 135/151 169/179 340/344 288/293 231/236 000000 132/136 
11 270/270 151/151 177/180 332/336 291/293 224/224 181/192 123/139 
    12 274/282 155/155 165/165 336/344 288/300 224/231 193/193 127/136 
 
Στη συνέχεια με βάση το μέγεθος, αντιστοιχήθηκαν οι αριθμοί των αλληλομόρφων 
για κάθε μικροδορυφορικό δείκτη. Τέλος, υπολογίστηκαν οι συχνότητες των 
αλληλομόρφων αυτών, οι συχνότητες των γονοτύπων που τα τελευταία συνιστούν, 
καθώς και το γενετικό προφίλ του κάθε δείγματος με την αθροιστική συχνότητα και 
την αθροιστική πιθανότητα αυτού. Τα αλληλόμορφα στα οποία αντιστοιχούν τα 
μεγέθη αυτά αναγράφονται στον πίνακα 3.2. Οι συχνότητες με τις οποίες 
συναντώνται τα αλληλόμορφα, καθώς και οι συχνότητες των γονοτύπων που 
συνιστούν, φαίνονται στους πίνακες 3.3, 3.4 και 3.5.  
Η συχνότητα με την οποία εμφανίζεται ένας γονότυπος είναι 2pq στην περίπτωση 
ετεροζυγωτίας και p2 στην περίπτωση ομοζυγωτίας, όπου p και q τα διαφορετικά 
αλληλόμορφα. Για παράδειγμα για τον μικροδορυφορικό δείκτη vWA τα 
αλληλόμορφα 15 και 18 για το δείγμα 2, συναντώνται στον ελληνικό πληθυσμό, όπως 
φαίνεται και από τον πίνακα 3.3, με συχνότητες 0,097 και 0,196 αντίστοιχα. Η 
συχνότητα με την οποία εμφανίζονται στον πληθυσμό τα ετερόζυγα άτομα είναι 2pq, 
δηλαδή 0,038. Ενώ η συχνότητα με την οποία εμφανίζεται ένα ομόζυγο για το 
αλληλόμορφο 15 άτομο, στον Ελληνικό πληθυσμό, πάλι για το δείγμα 2, είναι p2, 
δηλαδή 0,0094. Τα πρότυπα των συχνοτήτων εμφάνισης των αλληλομόρφων στον 
Ελλαδικό χώρο, βασίστηκαν στη μελέτη :"STR-CODIS typing in Greece", ( Skitsa et 
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al, 2003), στον Ελληνοκυπριακό χώρο στη μελέτη:"Allele distribution of 15 STR 
loci used for human identity purposes in the Greek Cypriot population of the island 
of Cyprus",( Cariolou et al, 2006) και στον Ιταλικό, στη μελέτη:"Italian population 
data on thirteen short tandem repeat loci" (Garafano et al, 1998)  
Πίνακας  3.2 
 ΑΛΛΗΛΟΜΟΡΦΑ ΑΥΤΟΣΩΜΑΤΙΚΩΝ ΜΙΚΡΟΔΟΡΥΦΟΡΙΚΩΝ ΔΕΙΚΤΩΝ 
ΔΕΙΓΜΑΤΑ TPOX vWΑ TH01 CSF1PO D16s539 D7s820 D13s317 D5S818 
1 11/11 17/17 6/9 9/10 11/13 10/12 11/14 10/12 
2 8/8 15/18 6/8 9/12 12/13 8/12 11/13 8/9 
3 8/11 17/18 8/9.3 9/11 9/11 9/10 14/14 11/11 
4 8/8 15/17 7/10 9/11 11/13 9/12 11/13 9/10 
5 8/8 18/18 7/9.3 9/12 9/11 8/10 11/13 11/12 
6 8/11 18/18 7/7 9/9 12/12 8/9 13/15 10/12 
7 8/11 18/18 9/9.3 10/10 11/13 9/11 11/13 9/11 
8 8/9 14/17 8/8 9/14 9/13 8/12 13/14 10/11 
9 8/8 15/17 7/7 11/11 11/11 10/10 14/15 10/10 
10 8/8 13/17 7/9.3 10/11 11/12 10/11 ---------- 10/11 
11 8/8 17/17 9/10 8/9 11/12 8/8 11/13 8/12 
    12 9/11 18/18 6/6 9/11 11/14 8/10 14/14 9/11 
 
 
Πίνακας  3.3 
                                     ΣΥΧΝΟΤΗΤΕΣ ΓΟΝΟΤΥΠΩΝ (2pq ή p2) 
ΔΕΙΓΜΑΤΑ TPOX vWΑ TH01 CSF1PO 
1 0,238 x 0,238 0,318 x 0,318 2 x 0,271 x 0,227 2 x 0,019 x 0,278 
2 0,579 x 0,579 2x0,097x0,196 2x0,267x0,166 2x0,030x0,287 
3 2x0,579x0,210 2x0,277x0,196 2x0,166x 0,225 2x0,030x0,319 
4 0,579x0,579 2x0,097x0,277 2x0,146x 0,020 2x0,030x0,319 
5 0,579x0,579 0,196x0,196 2x0,146x0,225 2x0,030x0,287 
6 2 x 0,531 x 0,253 0,213 x 0,213 0,132 x 0,132 0,031 x 0,031 
7 2x0,579x0,210 0,196 x 0,196 2 x 0,176 x 0,225 0,297 x 0,297 
8 2 x 0,579 x 0,084 2 x 0,104 x 0,277 0,166 x 0,166 2 x 0,030 x 0,007 
9 0,579 x 0,579 2 x 0,097x0,277 0,146x0,146 0,319x0,319 
10 0,579x0,579 2x0,003x0,277 2x0,146x0,225 2x0,297x0,319 
11 0,579x0,579 0,277x0,277 2x0,176x0,020 2x0,009x0,030 
    12 2x0,084x0,210 0,196x0,196 0,267x0,267 2x0,030x0,319 
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Πίνακας  3.4 
                            ΣΥΧΝΟΤΗΤΕΣ ΓΟΝΟΤΥΠΩΝ (2pq ή p2) 
ΔΕΙΓΜΑΤΑ D16s539 D7s820 D13s317 D5S818 
1 2 x 0,295 x 0,154 2 x 0,295 x 0,171 2 x 0,278 x 0,030 2 x 0,114 x 0,332 
2 2x0,290x0,156 2x0,146x0,136 2x0,312x0,072 2x0,010x0,037 
3 2x0,131x0,277 2x0,116x0,287 0,042x0,042 0,304x0,304 
4 2x0,277x0,156 2x0,116x0,136 2x0,312x 0,072 2x0,037x0,072 
5 2 x 0,131 x 0,277 2 x 0,146 x 0,287 2 x 0,312 x 0,072 2x0,304x0,347 
6 0,298 x 0,298 2 x 0,193 x 0,087 2 x 0,090 x 0,004 2 x 0,070 x 0,341 
7 2x0,277x0,156 2x0,116x0,265 2x 0,312x0,072 2x0,037x0,304 
8 2x0,131x0,156 2x0,146x0,136 2x 0,072x0,042 2x0,072x0,304 
9 0,277x0,277 0,287x0,287 ----------------------- 0,072x0,072 
10 2x0,277x0,290 2x0,287x0,265 ----------------------- 2x0,072x0,304 
11 2x0,277x0,290 0,146x0,146 2x 0,312x0,072 2x0,010x0,347 
   12 2x0,277x0,022 2x0,146x0,287 0,042x0,042 2x0,037x0,304 
Μετά από μαθηματική επεξεργασία των πινάκων 3.3 και 3.4 προέκυψε ο τελικός 
πίνακας 3.5  
Πίνακας  3.5 
 
Στους πίνακες που ακολουθούν (3.6-3.17),για κάθε δείγμα που αναλύθηκε, 
παρατίθενται τα γενετικά προφίλ των 8 γενετικών τόπων STR που 
χρησιμοποιήθηκαν, συμπεριλαμβανομένου της αθροιστικής συχνότητας και 
αθροιστικής πιθανότητας αυτών. Η αθροιστική συχνότητα, η συχνότητα εμφάνισης 
                          ΣΥΧΝΟΤΗΤΕΣ ΓΟΝΟΤΥΠΩΝ (2pq ή p2) 
ΔΕΙΓΜΑΤΑ TPOX vWΑ TH01 CSF1PO D16s539 D7s820 D13s317 D5S818 
1 0,057 0,101 0,123 0,010 0,091 0,101 0,017 0,076 
2 0,335 0,038 0,088 0,017 0,090 0,039 0,045 0,0007 
3 0,243 0,108 0,075 0,019 0,072 0,066 0,002 0,092 
4  0,335 0,054 0,006 0,019 0,086 0,031 0,045 0,005 
5  0,335 0,038 0,066 0,017 0,072 0,084  0,045 0,211 
6 0,268 0,045 0,017 0,0001 0,089 0,033 0,0007 0,048 
7 0,243 0,038 0,079 0,088 0,086 0,061 0,045 0,022 
8 0,097 0,058 0,027 0,0004 0,041 0,039 0,006 0,044 
9 0,335 0,054 0,021 0,102 0,077 0,082 -------- 0,005 
10 0,335 0,004 0,066 0,189 0,161 0,152 --------- 0,044 
11 0,335 0,077 0,007 0,0005 0,161 0,021  0,045 0,007 
    12 0,035 0,038 0,071 0,019 0,012 0,084 0,002 0,022 
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δηλαδή ενός προφίλ που προκύπτει από τους γενετικούς τόπους STR, υπολογίζεται 
πολλαπλασιάζοντας μεταξύ τους τις διαδοχικές συχνότητες εμφάνισης των 8 
ανεξάρτητων γονοτύπων. Η αθροιστική πιθανότητα συνιστά την πιθανότητα να 
συναντηθεί τυχαία ένα συγκεκριμένο γενετικό προφίλ στο γενικό πληθυσμό. 
 
Πίνακας  3.6 
 
Όπως φαίνεται και από τον πίνακα 3.6, το γονιδιακό προφίλ που συνιστούν οι 8 
γενετικοί τόποι STR του δείγματος 1, αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 1 ανά 
12 δισεκατομμύρια άτομα. 
 
Πίνακας  3.7 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     2 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ 
ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,088 8,8 x 10
-2
 11 
2. vWA 0,038 3,344 x 10
-3
 299 
3. TPOX 0,335 1,120 x 10
-3
 892 
4. CSF1PO 0,017 1,904 x 10
-5
 52.521 
5. D16s539 0,090 1,713 x 10
-6
 583.771 
6. D7s820 0,039 6,681 x 10
-8
 14.967.819 
7. D13s317 0,045 3,006 x 10
-9
 332.667.997 
8. D5s818 0,0007 2,104 x 10
-12




Ομοίως για το δείγμα 2, το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να 
συναντάται σε 1 ανά 475 δισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
 
                                                                                   ΔΕΙΓΜΑ      1 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ 
ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ 
ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,123 1,23 x 10
-1
 8 
2. vWA 0,101 1,242 x 10
-2
 80 
3. TPOX 0,057 7,06 x 10
-4
 1416 
4. CSF1PO 0,010 7,06 x 10
-6
 142.857 
5. D16s539 0,091 6,424 x 10
-7
 1.556.662 
6. D7s820 0,101 6,488 x 10
-8
 15.413.070 
7. D13s317 0,017 1,092 x 10
-9
 915.750.915 
8. D5s818 0,076 8,299 x 10
-11
 1,20 x 10
10
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Πίνακας  3.8 












(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ 
ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,075 7,5 x 10
-2
 13 
2. vWA 0,108 8,1 x 10
-3
 123 
3. TPOX 0,243 1,968 x 10
-3
 508 
4. CSF1PO 0,019 3,739 x 10
-5
 26.745 
5. D16s539 0,072 2,692 x 10
-6
 371.471 
6. D7s820 0,066 1,776 x 10
-7
 5.630.630 
7. D13s317 0,002 3,552 x 10
-10
 2.815.315.315 
8. D5s818 0,092 3,267 x 10
-11
 3,06 x 10
10
 
Για το δείγμα 3, το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 1 
ανά 30 δισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.9 












(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,006 6 x 10
-3
 166 
2. vWA 0,054 3,24 x 10
-4
 3086 
3. TPOX 0,335 1,085 x 10
-5
 92.165 
4. CSF1PO 0,019 2,061 x 10
-7
 4.852.013 
5. D16s539 0,086 1,772 x 10
-8
 56.433.408 
6. D7s820 0,031 5,493 x 10
-10
 1.820.498.816 
7. D13s317 0,045 2,471 x 10
-11
 4,047 x 10
10
 
8. D5s818 0,005 1,235 x 10
-13
 8,097 x 10
12
 
Για το δείγμα 4, το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 1 
ανά 8 τρισεκατομμύρια άτομα περίπου.  
 
Πίνακας  3.10 












(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,066 6,6 x 10
-2
 15 
2. vWA 0,038 2,508 x 10
-3
 398 
3. TPOX 0,335 8,402 x 10
-4
 1190 
4. CSF1PO 0,017 1,428 x 10
-5
 70.028 
5. D16s539 0,072 1,028 x 10
-6
 972.762 
6. D7s820 0,084 8,635 x 10
-8
 11.580.775 
7. D13s317 0,045 3,886 x 10
-9
 257.334.019 
8. D5s818 0,211 8,199 x 10
-10
 1.219.660.934 
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Για το δείγμα 5, ομοίως και πάλι, το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να 
συναντάται σε 1 ανά 1 δισεκατομμύριο άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.11 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     6 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,017 1,7 x 10
-2
 58 
2. vWA 0,045 7,65 x 10
-4
 1307 
3. TPOX 0,268 2,05 x 10
-4
 4878 
4. CSF1PO 0,0001 2,05 x 10
-9
 487.804.878 
5. D16s539 0,089 1,824 x 10
-10
 5.482.456.140 
6. D7s820 0,033 6,019 x 10
-12
 1,661 x 10
11
 
7. D13s317 0,0007 4,213 x 10
-15
 2,374 x 10
14
 
8. D5s818 0,048 2,022 x 10
-16
 4,945 x 10
15
 
Για το δείγμα 6, κατά τον ίδιο τρόπο, το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά 
να συναντάται σε 1 ανά 4 τετράκις εκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.12 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     7 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,079 7,9 x 10
-2
 12 
2. vWA 0,038 3,002 x 10
-3
 333 
3. TPOX 0,243 7,295 x 10
-4
 1370 
4. CSF1PO 0,088 6,420 x 10
-5
 15.576 
5. D16s539 0,086 5,521 x 10
-6
 181.126 
6. D7s820 0,061 3,367 x 10
-7
 2.970.002 
7. D13s317 0,045 1,515 x 10
-8
 66.006.600 
8. D5s818 0,022 3,333 x 10
-10
 3.000.300.030 
Για το δείγμα 7, ο συγκεκριμένος συνδυασμός των 8 γενετικών τόπων, αναμένεται 
στατιστικά να συναντάται σε 1 ανά 3 δισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.13 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     8 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 





(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,027 2,7 x 10
-2
 37 
2. vWA 0,058 1,566 x 10
-3
 638 
3. TPOX 0,097 1,519 x 10
-4
 6583 
4. CSF1PO 0,0004 6,076 x 10
-8
 16.458.196 
5. D16s539 0,041 2,491 x 10
-9
 401.445.202 
6. D7s820 0,039 9,715 x 10
-11
 1,029 x 10
10
 
7. D13s317 0,006 5,829 x 10
-13
 1,715 x 10
12
 
8. D5s818 0,044 2,564 x 10
-14
 3,9 x 10
13
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Για το δείγμα 8, ο συγκεκριμένος συνδυασμός των 8 γενετικών τόπων, αναμένεται 
στατιστικά να συναντάται σε 1 ανά 39 τρισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.14 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     9 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 





(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,021 2,1 x 10
-2
 47 
2. vWA 0,054 1,134 x 10
-3
 881 
3. TPOX 0,335 3,80 x 10
-4
 2631 
4. CSF1PO 0,102 3,876 x 10
-5
 25.799 
5. D16s539 0,077 2,984 x 10
-6
 335.120 
6. D7s820 0,082 2,446 x 10
-7
 4.088.307 
7. D13s317 ------- -------------- ------------ 
8. D5s818 0,005 1,223 x 10
-10
 8.176.614.881 
Για το δείγμα 9, αναλόγως το γενετικό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να 
συναντάται σε 1 ανά 8 δισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.15 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     10 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,066 6,6 x 10
-2
 15 
2. vWA 0,004 2,64 x 10
-4
 3787 
3. TPOX 0,335 8,844 x 10
-5
 11.307 
4. CSF1PO 0,189 1,671 x 10
-5
 59.844 
5. D16s539 0,161 2,69 x 10
-6
 371.747 
6. D7s820 0,152 4,088 x 10
-7
 2.446.183 
7. D13s317 ------- --------------  
8. D5s818 0,044 1,798 x 10
-8
 55.617.352 
Για το δείγμα 10, το γονιδιακό του προφίλ, αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 
1 ανά 55 εκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.16 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     11 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,007 7 x 10
-3
 142 
2. vWA 0,077 5,39 x 10
-4
 1855 
3. TPOX 0,335 1,806 x 10
-4
 5537 
4. CSF1PO 0,0005 9,03 x 10
-8
 11.074.197 
5. D16s539 0,161 1,454 x 10
-8
 68.775.790 
6. D7s820 0,021 3,053 x 10
-9
 327.546.675 
7. D13s317 0,045 1,374 x 10
-9
 727.802.037 
8. D5s818 0,007 9,618 x 10
-12
 1,04 x 10
11
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Για το δείγμα 11, το γενετικό του προφίλ αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 1 
ανά 100 δισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
Πίνακας  3.17 
                                                                                  ΔΕΙΓΜΑ     12 
ΕΚΚΙΝΗΤΕΣ ΣΥΧΝΟΤΗΤΑ 








(1 ΣΤΑ ΠΟΣΑ ΑΤΟΜΑ) 
1. TH01 0,071 7,1 x 10
-2
 14 
2. vWA 0,038 2,698 x 10
-3
 370 
3. TPOX 0,035 9,443 x 10
-5
 10.589 
4. CSF1PO 0,019 1,794 x 10
-6
 557.413 
5. D16s539 0,012 2,153 x 10
-8
 46.446.818 
6. D7s820 0,084 1,808 x 10
-9
 553.097.345 
7. D13s317 0,002 3,616 x 10
-12
 2,765 x 10
11
 
8. D5s818 0,022 7,955 x 10
-14
 1,257 x 10
13
 
Για το δείγμα 12 τέλος, ο συγκεκριμένος συνδυασμός των 8 γενετικών τόπων, 
αναμένεται στατιστικά να συναντάται σε 1 ανά 12 τρισεκατομμύρια άτομα περίπου. 
3.3  Αποτελέσματα για τα 2 ζεύγη μιτοχονδριακού DNA 
Για το μιτοχονδριακό DNA, αφού έγινε ανάκτηση αυτού από το πήκτωμα της 
αγαρόζης (Gel DNA Recovery kit, της εταιρίας Vivantis),για κάθε δείγμα, 
ακολούθησε ηλεκτροφόρηση των ανακτηθέντων μορίων DNA, (εικ. 3.3) για το 








Εικ. 3.3: Ηλεκτροφόρηση  δειγμάτων DNA για τα ζεύγη εκκινητών HVR1 και HVR2 
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Μετά την ηλεκτροφόρηση, τα δείγματα του μιτοχονδριακού DNA εστάλησαν για 
αλληλούχιση στην εταιρία Macrogen στην Κορέα. Για την πλειοψηφία των 
δειγμάτων μας, δεν προέκυψαν δεδομένα αλληλούχισης τέτοια που θα επέτρεπαν 
περαιτέρω επεξεργασία και ανάλυση, εκτός των δειγμάτων (1) και (4), στα οποία και 
εφαρμόστηκε το υπολογιστικό πακέτο BLAST (Basic Local Alignment Sequence 
Tool), προς επιβεβαίωση της PCR (εικ. 3.4-3.5). Το ότι δεν προέκυψαν δεδομένα 
αλληλούχισης μπορεί να οφείλεται είτε στο ότι η αλληλουχία μπορεί να περιείχε 
πολλές επαναλήψεις γουανίνης (G) και κυτοσίνης (C), που εμποδίζουν την 
πολυμεράση να προχωρήσει ομαλά κατά μήκος της, με αποτέλεσμα να ολισθαίνει 
προς τα εμπρός ή προς τα πίσω, παραλείποντας ή προσθέτοντας μια επανάληψη. Είτε 
μπορεί να οφείλεται σε εργαστηριακή επιμόλυνση, δηλαδή το δείγμα δεν ήταν 
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4.  ΣΥΖΗΤΗΣΗ 
Η μελέτη μας περιελάμβανε τη συλλογή, την απομόνωση και την ανάλυση της 
γενετικής σύστασης 12 δειγμάτων αίματος από την περιοχή της Λάρισας. Τα 10 από 
τα 12 άτομα με Ελληνική ιθαγένεια, το 1 άτομο με Ιταλική και το 1 με Κυπριακή 
ιθαγένεια. Ο σκοπός της μελέτης ήταν ο προσδιορισμός και η επιβεβαίωση της 
εθνοφυλετικής καταγωγής των συμμετεχόντων, καθώς και ο καθορισμός των 
γενετικών προφίλ για κάθε δείγμα, με την εφαρμογή της αλυσιδωτής αντίδρασης 
πολυμεράσης (Polymerase Chain Reaction-PCR).  
Για τον λόγο αυτό, χρησιμοποιήθηκαν 10 ζευγάρια εκκινητών, 8 ζεύγη 
αυτοσωματικών μικροδορυφορικών δεικτών, καθώς και 2 ζεύγη των 
υπερμεταβλητών περιοχών του μιτοχονδριακού DNA. 
Τα 8 ζεύγη εκκινητών αυτοσωμικού DNA, ανήκαν στο σύστημα CODIS του F.B.I. 
και περιλαμβάνονταν σε έτοιμα σκευάσματα ενίσχυσης δεικτών (PowerPlex® 16 
Primer Pairs). Αυτά ήταν: α) ΤPOX-F και TPOX-R, β) vWA-F και vWA-R, γ) TH01-
F και TH01-R, δ) CSF1PO-F και CSF1PO-R, ε) D16s539-F και D16s539-R, στ) 
D7s820-F και D7s820-R, ζ) D13s317-F και D13s317-R και η) D5s818-F και D5s818-
R. 
Τα 2 ζεύγη εκκινητών μιτοχονδριακού DNA ήταν: α) L15996 και Η16401 (HVR1) 
και β) L29 και Η408 (HVR2). 
Τα δείγματα του μικροδορυφορικού DNA, εστάλησαν στην εταιρεία Macrogen στην 
Κορέα για αλληλούχιση. Η ανάλυση των γενετικών δεδομένων έγινε με το λογισμικό 
πρόγραμμα, Peak Scanner, της Applied Biosystems κι έδειξε ότι για τα δείγματα (2), 
(3), (4), (5), (7), (8), (9), (10), (11), (12) και για τους αυτοσωματικούς 
μικροδορυφορικούς δείκτες που χρησιμοποιήθηκαν, ανευρέθηκαν αλληλόμορφα που 
συνήθως συναντώνται σε μελέτες στον Ελλαδικό χώρο, ενώ όσον αφορά τα δείγματα 
(1) και (6), που αντιστοιχούν στο Ελληνοκυπριακό και Ιταλικό δείγμα αντίστοιχα, 
ανακαλύφθηκαν αλληλόμορφα που απαντώνται σε ερευνητικές εργασίες στον 
Ελληνοκυπριακό και Ιταλικό χώρο αντιστοίχως.  
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Ιδιαίτερη μνεία θα πρέπει να γίνει για το δείγμα (9), όπου αν και πρόκειται για 
Έλληνα πολίτη, μεταξύ των αλληλομόρφων του γενετικού δείκτη D13s317, 
προέκυψε και το αλληλόμορφο 15, που συνήθως συναντάται σε μελέτες ιταλικών 
πληθυσμών. Υποδηλώνει δηλαδή πέρα της Ελληνικής και πιθανή Ιταλική καταγωγή 
του συμμετέχοντος. Για όλα τα υπόλοιπα δείγματα, τα αλληλόμορφα που ευρέθησαν, 
συνάδουν με αυτά που συναντώνται σε γενετικές μελέτες πληθυσμών στον Ελλαδικό, 
στον Ελληνοκυπριακό και Ιταλικό χώρο. 
Χρησιμοποιώντας πρότυπα συχνοτήτων αλληλομόρφων από 3 μελέτες στον 
Ελλαδικό, Ελληνοκυπριακό και Ιταλικό χώρο και συγκεκριμένα από τις α) "STR-
CODIS typing in Greece", ( Skitsa et al, 2003), β) "Allele distribution of 15 STR 
loci used for human identity purposes in the Greek Cypriot population of the island 
of Cyprus",( Cariolou et al, 2006) και γ) "Italian population data on thirteen short 
tandem repeat loci" (Garafano et al, 1998) αντιστοίχως, προσδιορίστηκαν τα 
γενετικά προφίλ των 8 γενετικών τόπων STR για τα 12 δείγματα μας, 
συμπεριλαμβανομένου της αθροιστικής συχνότητας και αθροιστικής πιθανότητας 
αυτών. Από τα προφίλ αυτά συνάγεται το συμπέρασμα ότι είναι μοναδικά και 
επιτρέπουν με πολύ μεγάλη ασφάλεια την ταυτοποίηση του κάθε ατόμου. 
Επιβεβαιώνεται δηλαδή και στην πράξη, η ιατροδικαστική χρησιμότητα των 
μικροδορυφορικών γενετικών δεικτών. 
Τα δείγματα του μιτοχονδριακού DNA εστάλησαν κι αυτά για αλληλούχιση στην 
εταιρία Macrogen στην Κορέα. Για την πλειοψηφία των δειγμάτων μας δεν 
προέκυψαν δεδομένα αλληλούχισης τέτοια που θα επέτρεπαν περαιτέρω επεξεργασία 
και ανάλυση, εκτός των δειγμάτων (1) και (4), στα οποία εφαρμόστηκε το 
υπολογιστικό πακέτο BLAST (Basic Local Alignment Sequence Tool) προς 
επιβεβαίωση της PCR. Αυτά τα προβλήματα στην αλληλούχιση θα μπορούσαν να 
αντιμετωπιστούν, είτε με ειδικές πολυμεράσες που μπορούν να δράσουν σε προϊόντα 
με πολλές επαναλήψεις, είτε με κλωνοποίηση των προϊόντων PCR, που προέκυψαν 
από την ανάκτηση από το πήκτωμα αγαρόζης, σε έναν φορέα πλασμιδίου. 
Από όλα τα παραπάνω, συνάγεται το συμπέρασμα, ότι τα αποτελέσματα της μελέτης 
μας, αν και εκπονήθηκε από μη εξειδικευμένο εργαστήριο, συνάδουν απολύτως με τα 
αποτελέσματα ερευνητικών εργασιών, εξειδικευμένων εργαστηρίων, τόσο στη 
Institutional Repository - Library & Information Centre - University of Thessaly
09/12/2017 10:15:08 EET - 137.108.70.7
60 
 
γενετική πληθυσμών, αλλά και στην ιατροδικαστική και την εγκληματολογία. Επίσης 
μπορεί ν’ αποτελέσει τη βάση για μια ευρύτερη ανάλυση του πληθυσμού της 
Θεσσαλίας, περιλαμβάνοντας: α) μεγαλύτερο αριθμό ατόμων με και χωρίς την 
ελληνική ιθαγένεια, β) περισσότερες πόλεις ή νόμους της Θεσσαλίας και όχι μόνο τη 
Λάρισα, γ) περισσότερους πολυμορφικούς γενετικούς δείκτες, τόσο αυτοσωμικού 
όσο και μιτοχονδριακού DNA, δ) την ανάλυση ακόμη περισσότερων γενετικών 
παραμέτρων στο πληθυσμιακό δείγμα, π.χ. την ετεροζυγωτία, ή την απόκλιση από 
την ισορροπία Hardy-Weinberg και ε) κατάθεση των γενετικών δεδομένων που θα 
προκύψουν σε κάποιες από τις αναφερθείσες γενετικές βάσεις δεδομένων, 
προκειμένου να εμπλουτιστούν περαιτέρω αλλά και να διευκολυνθεί η πρόσβαση 
ερευνητών που πραγματοποιούν γενετικές μελέτες πληθυσμών με πολυμορφικούς 
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